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POVZETEK IN KLJUČNE BESEDE 
 
Dedni rak dojke je rak, ki se v splošni populaciji pojavlja v 5–10 % zbolelih za to vrsto raka. 
Nastanek dednega raka dojke se povezuje z določeno mutacijo, zaradi katere je oseba, ki to 
napako podeduje, bolj ogrožena. Dedne oblike raka dojke so najpogosteje povezane z  
mutiranima tumor supresorskima genoma BRCA1 in BRCA2. Osebam in družinam, pri katerih 
je sum, da gre za dedno obliko raka dojke, bi moralo biti ponujeno genetsko svetovanje.  
 
Cilj diplomske naloge je predstaviti splošne značilnosti genetskega svetovanja pri dednem 
raku dojke in predstaviti vlogo medicinske sestre v ambulanti za onkološko genetsko 
svetovanje. 
 
V diplomski nalogi je bila uporabljena deskriptivna metoda dela ter študija primera, ki je bila 
uporabljena za prikaz vloge medicinske sestre v ambulanti za genetsko svetovanje dednega 
raka dojke. Za prikaz rezultatov je bil uporabljen računalniški program BRCAPRO, kjer je 
bilo ugotovljeno, da ima preiskovanka mutiran gen BRCA1 ter, da je v rizični skupini za 
nastanek dednega raka dojke in jajčnika, kar pomeni, da je potrebno zanjo in za njeno družino 
ukrepati na področju preventivnega zdravja.  
 
 
 
Ključne besede: dedni rak dojke, gen BRCA1, gen BRCA2, genetsko svetovanje, zdravstvena 
vzgoja, sekundarna preventiva.  
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ABSTRACT AND KEYWORDS 
 
Hereditary breast cancer is observed in 5 - 10 % of the breast cancer cases, and two tumor 
suppressor genes called BRCA1 and BRCA2 are involved in the development of the disease. 
Clients and families, who are suspected for the hereditary breast cancer, should be offered 
genetic counselling by medical doctors.  
 
The aim of the diploma was to present basics of genetics counselling for hereditary breast 
cancer andto describe the role of nurse in the Department for oncological genetic counselling. 
 
Descriptive method work was used. To review the role of nurse in the Department for 
oncological genetic counselling, study case was used. Computer program BRCAPRO was 
used to analyse the results. The results showed that the client has mutation in gene BRCA1. 
She and her family were at a high risk for hereditary breast and ovarian cancer. Therefore 
multidisciplinary team need to propose the best prevention medicine options for her and her 
family.  
 
 
 
 
Keywords: hereditary breast cancer, gene BRCA1, gene BRCA2, genetic counseling, health 
education, secondary prevention. 
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UVOD 
Minili so časi, ko se je zdelo, da človek ni primeren za genetske študije. Število znanih 
obolenj pri človeku, ki so neposredno ali posredno povezana z genetskim zapisom, se je v 
zadnjih 30-ih letih  dvignilo od 60 do preko 5000. 
 
Zato, da zbolimo, ne potrebujemo virusa ali bakterije. Informacije za kakih 3500 dednih 
bolezni imamo kodirane v našem genskem zapisu, še kakih 1500 bolezni pa je z njim 
posredno povezanih. Genske bolezni povzročajo nepopisno trpljenje tako prizadetih kot 
njihovih družin (1). 
 
Eno izmed vodilnih načel v medicini je »BOLJE PREPREČEVATI KOT ZDRAVITI«. To še 
posebej velja za genetsko pogojene bolezni, pri katerih so možnosti zdravljenja največkrat 
zelo omejene. V splošnem lahko preprečujemo bolezni na različnih stopnjah. Najbolj 
učinkovito preprečevanje je tisto, pri katerem preprečimo, da bi bila oseba izpostavljena 
vzročnemu dejavniku za bolezen (primarna preventiva), (pri virusu HIV bi to pomenilo 
uporabo kondomov), v primeru genetsko pogojenih bolezni pa ukrepe, s katerimi preprečimo, 
da bi oseba podedovala genetsko nagnjenost. Diagnostične postopke, ki jih uporabljamo v 
primeru genetsko pogojenih bolezni, jih označujemo z izrazom prenatalna diagnostika. 
  
Bolezni lahko preprečimo tudi takrat, ko je oseba že izpostavljena vzročnemu dejavniku 
zanjo. V tem primeru skušamo preprečiti, da bi se razvili bolezenski znaki (sekundarna 
preventiva). V primeru genetsko pogojenih bolezni pomeni ta način preprečevanja odkrivanje 
oseb z visokim tveganjem za genetsko bolezen, preden so se razvili znaki bolezni. Govorimo 
o predsimptomatski diagnostiki. S svetovanjem o načinu življenja in z zdravili skušamo nato 
bolezenske težave preprečiti, jih omiliti oziroma časovno odložiti (2). 
 
Eden izmed genetsko pogojenih bolezni je tudi rak. Pri približno 5–10 % vseh rakov 
delovanje raznih genov prevlada, da je mogoče govoriti o dednem raku. Vzrok za nastanek 
dednega raka je okvarjen gen. Pri dednem raku na dojki sta znana dva gena: BRCA1 in 
BRCA2, ki lahko mutirata in povzročita dedni rak na dojki (3). 
 
Genetska služba se je razvila v specialno zvrst v zdravstvu že pred 50-imi leti. Osnovana je 
bila v Evropi in Severni Ameriki po vojni, vendar se je bistveno razvila v 80-ih letih 
prejšnjega stoletja, ko je tehnologija na tem področju zelo napredovala.V mnogih državah je 
genetska služba začela delovati kot posamezna veja specialnih služb, kjer so se specialisti 
genetiki ter genetski svetovalci združili med seboj in pričeli sodelovati kot tim (4). 
 
Namen onkološkega genetskega svetovanja je poiskati posameznika in družine, kjer bi bil 
vzrok za pogosto zbolevanje za nekaterimi raki lahko deden, in jim svetovati najprimernejše 
ukrepe. Z ukrepi želimo zmanjšati zbolevanje in/ali umrljivost za rakom ter olajšati 
življenjsko stisko oseb iz ogroženih družin (5). 
 
Pri genetskem svetovanju ima medicinska sestra veliko vlogo, saj ima največ stikov s 
preiskovano osebo in njihovimi družinami. Medicinska sestra mora za strokovno opravljeno 
delo dobro poznati in razumeti osnove humane genetike in elemente sodobne zdravstvene 
nege na področju onkologije. Glavna omejitev  pa je predvsem pomanjkanje znanja na 
področju humane genetike, saj te vsebine niso vključene v obstoječe študijske programe 
zdravstvene nege (6). 
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KARCINOGENEZA –  NASTANEK RAKASTIH CELIC  
Karcinogeneza je proces, pri katerem se normalne celice spremenijo v rakaste. Delitev celice 
(proliferacija) je fiziološki proces, ki se v različnih okoliščinah pojavlja v skoraj vseh tkivih. 
Običajno se homeostaza (ravnovesje med delitvijo celice in programirano celično smrtjo, 
ponavadi v obliki apoptoze) ohranja z močnim nadzorom obeh procesov, kar zagotavlja 
neokrnjenost organov in tkiv. Mutacije na DNA povzročajo spremembe pri regulaciji teh 
procesov in uničenje ravnovesja. To privede do nekontrolirane delitve celic in nastanka 
tumorja. 
Karcinogeneza se deli na dve stopnji: 
- iniciacija (začetek, sproženje): je hitra in ireverzibilna (nepopravljiva) poškodba ter ima 
neposreden učinek na DNA (mutacija), 
- promocija (pospeševanje): Je lahko ireverzibilna (nepopravljiva) ali pa reverzibilna 
(popravljiva). Ne vpliva na DNA direktno. V tem primeru je za razvoj raka potrebna 
dolgotrajnejša izpostavljenost dejavniku promocije. 
 
V večini primerov je za nastanek rakastih celic potrebna več kot ena mutacija. Potreben je niz 
različnih mutacij v določenih vrstah genov. Samo mutacije tistih genov, ki imajo ključno 
vlogo pri delitvi celice, celični smrti in popravilu DNA, lahko povzročijo, da se normalna 
celica spremeni v maligno celico (7). 
 
 
MEHANIZMI KARCINOGENEZE  
Rak je bolezen genov. Običajno mora priti do več mutacij, preden se normalna celica 
spremeni v rakasto. Proces vključuje: 
- proto-onkogene, 
- tumorske supresorske gene. 
 
Proto-onkogeni nosijo zapise za beljakovine (»mediatorji»), ki sodelujejo pri prenosu 
signalov. Na osnovi prisotnega števila ti mediatorji pošiljajo sporočila celici ali drugim 
celicam, da je potrebno skozi proces delitve in reprodukcije (mitoza). Ko proto-onkogeni 
mutirajo, postanejo onkogeni in pošiljajo nepravilne signale, kar lahko vodi do prekomerne 
delitve celice. Z odstranitvijo proto-onkogenov iz človeškega gena ne bi zmanjšali možnosti 
za nastanek raka, saj so le-ti odločilni za rast, obnovo in homeostazo telesa. 
Šele ko proto-onkogeni mutirajo, pride do njihove prekomerne aktivnosti in pospešene delitve 
celice. 
Proto-onkogeni so lahko rastni faktorji ali receptorji rastnih faktorjev (her2/neu, ErbB2, 
PDGF), molekule, ki prenašajo signale (ras in src), transkripcijski faktorji (asmyc, fos in jun) 
ali proto-onkogeni, ki kodirajo antiapoptotske proteine (bcl2 ali mdm2). 
 
Tumorski supresorski geni nosijo zapise za beljakovine, ki zaustavijo ali upočasnijo proces 
mitoze, z namenom, da se popravi DNA. Njihovo izražanje običajno spodbudijo signali, ki 
sporočijo, da je prišlo do poškodbe DNA. Lahko nosijo zapis za encime, ki zaznajo napako na 
DNA, za encime, ki popravljajo DNA, ali pa za beljakovine, ki aktivirajo te encime. Na ta 
način se prepreči, da bi se napaka prenašala na naslednjo generacijo. Mutacija lahko prizadene 
sam tumorski supresorski gen ali pa signalno pot, ki jo le-ta aktivira, zato je ovirano popravilo 
DNA. Z naraščanjem števila mutacij tumorskih supresorskih genov se kopičijo tudi poškodbe 
DNA. Prizadeta funkcija popravila DNA neizogibno vodi v nastanek raka. Primeri tumorskih 
supresorskih genov so p53, Rb1, APC in BRCA1, BRCA2. 
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Običajno so za nastanek raka potrebne mutacije v obeh tipih genov. Mutacijo, ki bi se omejila 
samo na en onkogen, bi zatrla že običajna kontrola mitoze (Knudonova hipoteza ali hipoteza 
1-2 zadetkov) in tumorski supresorski geni. Tudi mutacija enega samega tumor supresorskega 
gena ne bi povzročila nastanka raka, saj je vedno prisotna vrsta »podpornih« genov, ki 
podvajajo njegove funkcije. Le takrat, ko dovolj proto-onkogenov mutira v onkogene in je 
dovolj tumorskih supresorskih genov deaktiviranih ali poškodovanih, signali za rast celice 
premagajo signale nadzora in tako delitev hitro uide nadzoru. 
 
Nekateri raziskovalci menijo, da poškodbe v DNA skokovito narastejo šele v kasnejšem 
obdobju življenja. Običajno je v mladostni dobi obramba proti poškodbam DNA močna, 
vendar pa z vse številčnejšimi mutacijami tumorskih supresorskih genov narašča tudi stopnja 
akumuliranih poškodb. Te poškodbe se eksponentno akumulirajo in tako povzročijo »spiralo 
smrti«, zato možnost, da zbolimo za rakom, narašča eksponentno s starostjo in ne linerano. V 
povprečju so akumulirane poškodbe, najdene v rakastih celicah, ogromne, skoraj vsi 
kromosomi so na nek način mutirani (štirje pari istega kromosoma, trisomija, monosomija) 
(7). 
 
 
KARCINOGENI DEJAVNIKI  
Mutacije lahko povzročijo različni dejavniki. V osnovi jih delimo na fizikalne (UV svetloba, 
ionizirajoče sevanje, ...), kemične (prosti radikali, benzen, ...) ter biološke (virusi ...). Skupna 
lastnost vseh, ne glede na izvor, je, da spremenijo celično DNA. Spremenijo jo bodisi tako, da 
izzovejo mutacije (mutageni dejavniki) ali da spremenijo izražanje genov brez poseganja v 
strukturo DNA (epigenetski dejavniki). 
 
Določeni karcinogeni dejavniki so povezani s specifično vrsto raka. Kajenje je povezano z 
rakom pljuč. Prekomerno izpostavljanje UV svetlobi povzroča melanom in druge maligne 
kožne tumorje. Vdihavanje azbestnih vlaken je povezano z mezoteliomom. Nekatere vrste 
mutacij lahko povzročijo kronična vnetja, saj neutrofilni granulociti izločajo proste radikale, 
ki poškodujejo DNA. Kromosomske translokacije, kot je na primer kromosom Philadelphia, 
so posebne vrste mutacij, ki nastanejo zaradi izmenjav med različnimi kromosomi. 
 
Med biološkimi dejavniki imajo najvidnejšo vlogo virusi. Pojavljajo se v 15 % vseh rakov. 
Tumorski virusi, kot so nekateri retrovirusi, Epstein-Barr virusi in papiloma virusi, običajno 
nosijo onkogen ali pa gen, ki zavira normalno tumorsko supresijo v njihovem genomu. Tak 
primer so papiloma virusi, s katerim je povezan rak na materničnem vratu, virusi hepatitisa B 
in C pri raku jeter in virus HIV-1, s katerim je povezan nastanek različnih vrst raka. 
 
Številni mutageni so tudi karcinogeni, vendar pa nekateri karcinogeni niso mutageni in 
delujejo kot promotorji. Med karcinogene, ki niso mutageni, sodita alkohol in estrogen, za 
katera menimo, da povzročata nastanek raka s svojim vzpodbujevalnim vplivom na mitozo 
(fazo promocije v karcinogenezi). Zaradi pospešene mitoze je na voljo manj prostora za 
delovanje encimov, ki med podvojitvijo DNA popravljajo njene poškodbe. Zato se poveča 
možnost za nastanek genske napake. Če med mitozo pride do napake, lahko hčerinska celica 
dobi napačno število kromosomov. To vodi v anevploidijo, ki lahko povzroči nastanek raka. 
 
Mutacije, če niso popravljene in celica ne umre, so vedno dedne. Pri ženskah je veliko večja 
verjetnost, da bodo zbolele za rakom na dojkah ali jajčnikih, če so podedovale določene 
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mutacije gena BRCA1 – tumorskega supresorskega gena. Mutacije gena Rb1 lahko povzročijo 
retinoblastom, nagnjenje k nastanku raka debelega črevesa pa povzroča mutiran gen APC. 
Vzroka za nastanek katere koli vrste raka ni mogoče navesti. S pomočjo molekularno 
bioloških tehnik pa je možno označiti mutacije ali kromosomske napake znotraj tumorja. Na 
osnovi znanega spektra mutacij je zaznati zelo hiter napredek v prognozi zdravljenja nekaterih 
tumorjev. Pri skoraj polovici vseh tumorjev gre za poškodbo gena p53, tumorskega 
supresorskega gena, ki je znan tudi kot »varuh genoma«. To mutacijo povezujejo s slabo 
prognozo, saj take celice težko preidejo v apoptozo (programirano celično smrt), ko se 
poškodujejo zaradi terapije (8). 
 
 
ZNAČILNOSTI MALIGNIH CELIC  
Maligno spremenjene celice, kažejo različne lastnosti, po katerih se  razlikujejo od ne 
malignih celic: 
- zmožne so se nekontrolirano deliti (so nesmrtne) in se pogosto delijo s povečano 
hitrostjo, 
- izognejo se apoptozi (»programirana« celična smrt), 
- glede na rastne faktorje so samozadostne, 
- ne odzivajo se na protirastne dejavnike, izgubijo kontaktno inhibicijo, 
- celice lahko kažejo spremenjeno diferenciacijo, 
- bolj agresivne maligne celice imajo lahko tudi dodatne sposobnosti. 
 
Sposobne so vdirati v sosednja tkiva, običajno z izločanjem mataloproteinaz, ki razgradijo 
medceličnino. Lahko tvorijo nove tumorje (zasevki) na oddaljenih mestih. Izločajo kemijske 
signale, ki spodbujajo rast novih krvnih žil (angiogeneza). Skoraj vsi raki nastanejo iz ene 
same celice, vendar pa celica, ki degenerira v tumorsko celico, običajno ne prevzame vseh 
značilnosti naenkrat. Z vsako karcinogeno mutacijo celica pridobi rahlo selektivno prednost 
pred svojimi sosedi, kar se odraža kot proces, ki ga poimenujemo evolucija klonov. To 
povečuje možnost, da potomci prvotno mutirane celice pridobijo dodatne mutacije, kar jim 
daje še večjo selektivno prednost. Za celice, ki pridobijo le nekaj mutacij, potrebnih za 
nastanek malignih celic, menijo, da so vir benignih tumorjev. Vendar pa se bodo celice, v 
katerih se bo akumuliralo dovolj mutacij, razvile v maligni tumor (9). 
 
 
FAZE NAPREDOVANJA TUMORJA  
Pri preučevanju raka pod mikroskopom najdemo različno morfologijo tumorskih celic. 
Rakaste celice/tkiva se od normalnih razlikujejo na več načinov. Spremenjena je velikost in 
oblika jeder ter celic. Izgubijo se določene lastnosti celice ter normalna organizacija tkiva, 
tumor je slabo določljiv. Na podlagi patohistoloških preiskav lahko faze napredovanja 
tumorja ločimo od hiperplazije, displazije, karcinoma in situ in invazivnega raka. Za določitev 
specifičnih tumorskih markerjev se uporablja imunohistokemijo in druge molekularne 
metode, ki pomagajo pri diagnozi in prognozi. 
 
Hiperplazija pomeni povečanje tkiva oziroma organa zaradi povečanega števila celic. Mogoča 
je samo v tkivih in organih, katerih celice lahko sintetizirajo DNA in so sposobne celitve 
celice (mitoza). Hiperplazija je lahko fiziološka (hormonska – na primer pomnožitev števila 
žlez v dojki med puberteto; kompenzatorna – na primer hiperplazija tubulnih celic ledvic po 
Karcinogeneza – nastanek rakastih celic 
Vloga medicinske sestre pri genetskem svetovanju raka na dojki 5 
odstranitvi druge ledvice)   oziroma patološka (na primer pretirana hormonska stimulacija 
prostate). 
 
Displazija pomeni nepravilna rast in diferenciacija tkiva zaradi izgube normalne urejenosti 
celic v epiteliju. Je prekarcinogen pojav, saj lahko nosi tveganje za maligno spremembo celice 
in jih razdelimo v tri stadije. CIN-1: lažja displazija (nepravilnosti bazalne tretjine epitelija, 
povzročene z neonkogogenimi tipi human papiloma virusi, ki se redko razvijejo v težje oblike 
in po navadi izginejo). CIN-2: zmerna displazija (spremembe, ki segajo v srednjo tretjino in 
so največkrat povzročene z onkogenimi tipi human papiloma virusi. Lahko napreduje, zato 
zahteva zdravljenje). CIN-3: težja displazija ali karcinom in situ (spremembe po celotni 
debelini epitelija, so še omejene na epitel in ne prebijejo bazalne membrane).  
 
Invazivni rak pomeni, da rakaste celice prebijejo bazalno membrano in se tako lahko širijo v 
medceličnino, krvne in limfne žile in po vsem telesu (10). 
Dedne oblike raka 
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DEDNE OBLIKE RAKA  
V PROCESU PRIDOBIVANJA NENADZOROVANE RASTI CELICE (ALTERACIJA) SE DELOVANJE FAKTORJEV 
OKOLJA PREPLETA Z DELOVANJEM RAZNIH GENOV. ENKRAT PREVLADUJEJO DEJAVNIKI OKOLJA, 
DRUGIČ DEDNI DEJAVNIKI (RAZNI GENI) (PREGLEDNICA 1). 
  
PRI OKOLI 10 % BOLNIKOV Z RAKOM UGOTAVLJAMO KOPIČENJE ISTIH VRST RAKA V DRUŽINI.  
 
TRIJE TIPIČNI ZNAKI DEDNEGA RAKA: 
- RAK JE UGOTOVLJEN PRI VEČ DRUŽINSKIH ČLANIH V PRVEM IN DRUGEM KOLENU, 
- PACIENT JE OB POSTAVITVI DIAGNOZE ZA VEČ LET (10–20) MLAJŠI, KOT SO DRUGI PACIENTI 
Z ISTO VRSTO RAKA, 
- PACIENT POGOSTEJE PONOVNO ZBOLI ZA ISTO VRSTO RAKA (NA PRIMER RAK NA OBEH 
DOJKAH) ALI PA DOBI ŠE KAKŠNEGA DRUGEGA, PRI ČEMER SO KOMBINACIJE SPECIFIČNE, NA 
PRIMER RAK DOJK IN JAJČNIKOV; DRUGI RAK PA JE LAHKO TUDI BOLEZEN ŠE KOGA DRUGEGA 
V PACIENTOVI DRUŽINI. 
 
TAKIM RAKOM PRAVIMO DRUŽINSKI RAKI. VZROK ZA TAK VZOREC JE LAHKO DEDEN.  
 
Družinski raki, za katere poznamo gen ali gene, ki mutirani privedejo do bolezni, pa se 
imenujejo dedni raki (11).  
 
 
 
PREGLEDNICA 1:  GENI VPLETENI V RAZVOJ DEDNEGA RAKA 
http://www2.mf.uni-lj.si/~zorko/genom.pdf 
 
 
Rak / sindrom Gen Kromosomska lokacija 
Dojka/Jajčnik BRCA1 17q21p 
Dojka BRCA1/BRCA2 13q12-13 
Retinoblastom RB 13q14 
Dedni nepolipozni rak 
debelega črevesa ali sindrom 
Lynch 
MSH2 
MLH1 
PMS1 
PMS2 
2p 
3p21.3-23 
2q31-33 
7p22 
Familiarna adenomatozna 
polipoza 
APC 5p 
Sindrom dednega ploščatega 
adenoma 
APC 5p 
Melanom MLM 9p21 
Nevrofibromatoza NF1 17q11.2 
Sindrom Von Hippel-Lindau VHL 3p25 
Medularni rak ščitnice RET 10q11.2 
Karcinom nevoidnih bazalnih 
celic 
NBCCS 9q22.1p13 
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DEDNI RAK DOJKE  
Splošna dejstva o dednem raku veljajo tudi za dedni rak dojke. Odstotek dednih rakov variira 
glede na tip raka, pri raku dojke je od 5 do 10 %. Najpogosteje so povezane z mutacijami 
gena BRCA1 in gena BRCA2. Ker samo z mutacijo teh dveh genov ni mogoče razložiti vseh 
primerov raka dojk, ki izpolnjujejo merila dednega raka, so v ozadju najverjetneje še drugi, 
doslej neodkriti. Dedni rak dojke se deduje avtosomno dominantno kar pomeni, da se 
mutirani gen nahaja na avtosomnem kromosomu in že mutacija ene kopije gena zadostuje, da 
se bolezen izrazi (11). 
 
 
GEN BRCA1  IN GEN BRCA2  
Raziskovalci so sredi 90-ih let prejšnjega stoletja pri družinah s pogostim pojavljanjem raka 
dojke dokazali gena BRCA1 in BRCA2, ki sta odgovorna za nastanek dednega raka dojke. Oba 
gena sta pri človeku prisotna v vsaki celici.  
 
 
FUNKCIJA GENA BRCA1  IN BRCA2  
Udeležena sta v popravilu napak molekule DNA ter sodita med tumor supresorske gene. 
Poleg popravila DNA sta vključena v nadzor celične delitve. Mutacije genov BRCA1 in 
BRCA2 same ne vodijo v nastanek rakave bolezni, ampak omogočajo, da se druge genetske 
napake kopičijo. Izguba delovanja supresorskih genov se lahko pokaže kot tumorska rast. Pri 
nosilcih mutacije genov BRCA1 oziroma BRCA2 je ena kopija gena že okvarjena, zato imajo 
večjo verjetnost, da zbolijo za rakom dojke (12). 
 
Vsak od nas ima dve kopiji istega gena, tudi BRCA1 in BRCA2. Kadar torej podedujemo po 
enem od staršev en mutiran gen, je verjetnost, da bomo zboleli za rakom, veliko večji kot pri 
tistih, ki imajo oba gena normalna.  
Kakšna pa je verjetnost, da se bo okvarjen gen prenesel na potomce? Ker dobi potomec po en 
gen od matere in očeta, je torej verjetnost, da bo sin ali hči podedoval/a okvarjen gen, 50 % 
(11). 
 
 
GEN  BRCA1  
  
 Odkrit leta 1994, 
 BRCA1- kratica za Breast cancer 1, zgodnji začetek, genski uradni simbol, 
 spada v skupino » tumor supresorski gen«, 
 leži na dolgem kraku 17. kromosoma na 21 poziciji, 
 gen zajema 24 eksonov, ki kodirajo 1863 aminokislin dolg protein, 
 v splošni populaciji ima patogeno mutacijo gena 1/800 oseb, 
 verjetnost nastanka raka dojke je 60–85 % (brez mutacije 10 %), 
 verjetnost za nastanek ostalih rakov: jajčniki (20–40 %, brez mutacije 1–2 %), široko 
črevo (10 % , brez mutacije 6 %), 
 nosilke mutacij gena BRCA1 zbolevajo v povprečju mlajše kot nosilke mutacij BRCA2 
(11, 13, 14) (Slika 1). 
 
Dedne oblike raka 
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SLIKA 1: LEGA GENA BRCA1 
http://ghr.nlm.nih.gov/gene=brca1 
 
 
GEN BRCA2  
 
 Odkrit leta 1995,  
 BRCA2- kratica za Breast Cancer 2, zgodnji začetek, genski uradni simbol, 
 spada v skupino »tumor supresorski gen«, 
 leži na dolgem kraku 13. kromosoma na 12.3 poziciji, 
 gen zajema 27 eksonov, ki kodirajo 2418 aminokislin dolg protein, 
 verjetnost nastanka raka dojke je 40–60 % (brez mutacije 10 %), 
 verjetnost za nastanek ostalih rakov: jajčniki (10–20 % , brez mutacije 1–2 %), rak 
dojk med moškimi (do 15 % , brez mutacije 1 %). Povečana je tudi ogroženost za 
nastanek nekaterih ostalih vrst raka: trebušne slinavke, želodca in ustne votline (11, 
13, 15) (Slika 2). 
 
 
 
SLIKA 2: LEGA GENA BRCA2 
http://ghr.nlm.nih.gov/gene=brca2 
 
 
FOUNDER MUTACIJA  
Kadar se specifična mutacija večkrat pojavlja v različnih družinah, jo imenujemo mutacija 
founder. Odkritje founder mutacije zelo poenostavi in poceni genetsko testiranje kadar je v 
populaciji dovolj pogosta (12). 
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Največkrat odkrita founder mutacija: 
 Aškenazi Judi, 
 Islandci, 
 Nizozemci. 
 
 
FOUN DER  MUTACI JA  P R I  S LOV EN CI H  
 
Slovenska founder mutacija je bila opisana leta 2002. Pri slovenskih družinah, kjer se je 
opravil genetski test za gena BRCA1 in BRCA2, je najpogostejših 5 mutacij (BRCA1- 
1806C>T, 300T>A, 310G>A, 5382insC; BRCA2- IVS162>G), ki pokrivajo 72,5 % vseh 
odkritih mutacij. Te informacije služijo tako drugim državam kot tudi našim laboratorijem, saj 
je s poznavanjem najbolj pogostih mutacij v regiji svetovanje in testiranje lahko natančnejše, 
hitrejše in cenejše (16). 
 
Molekularni genetski laboratoriji uporabljajo raznolikost drugačnih tehnik za odkrivanje 
mutacij ali za sled genov v družini. Osnovna metoda večine genetskih testov v klinični 
genetiki je metoda verižne reakcije s polimerazo (PCR metoda) (17). 
 
 
METO DA V ERI ŽN E R EAKCI JE S  PO LI MER AZO  -  PCR  METO DA  (ANG .  POLY MERAS E CHAIN  
REACTION) 
 
Metoda omogoča pomnožitev določenega izbranega segmenta DNA. Glavni namen metode je 
pridobiti zadostno količino izbrane sekvence DNA, da jo lahko po obarvanju DNA vidimo. 
Pri metodi posnemamo naravni proces podvojevanja DNA, ki se odvija pri celični delitvi 
(18). 
 
Genetsko svetovanje 
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GENETSKO SVETOVANJE  
Genetsko svetovanje ni dogodek, ampak proces, ki navadno obsega več pogovorov med 
posvetovancem in svetovalcem. Glavni namen svetovanja ni samo podajanje informacije, pač 
pa mora posvetovanec informacijo razumeti. 
 
Genetsko svetovanje torej ni svetovanje v klasičnem pomenu besede, ko nekdo nekomu 
svetuje, kako naj ravna v težkem položaju, pač pa je odločitev izključno domena posameznika 
oziroma družine. Temeljno načelo genetskega svetovanja, nedirektivnost, osvetli osnovni cilj 
genetskega svetovanja, ki je pomoč družini sprejeti in razumeti genetsko bolezen. 
 
 
DEFINICIJA GENETSKEGA SVETOVANJ A (WHO,  1975) 
Genetsko svetovanje je komunikacijski proces, ki se nanaša na človekove probleme, povezane 
s pojavom genetske bolezni v družini oziroma tveganjem, da se genetska bolezen pojavi v 
družini. Ta proces vključuje poskus ustrezno izobraženega posameznika ali skupine, da 
pomaga posamezniku ali družini: 
 razumeti medicinska dejstva, vključno z diagnozo, verjetnim potekom bolezni in možnim 
zdravljenjem, 
 upoštevati delno komponento obolenja in verjetnost ponovitve obolenja pri določenih 
sorodnikih, 
 razumeti možnosti, s katerimi lahko vplivajo na verjetnost ponovitve obolenja, 
 izbrati odločitev, ki je glede na njihovo videnje in tveganja, družinske cilje, etične in 
religiozne norme najbolj sprejemljiva ter delovati v skladu z odločitvijo, 
 omogočiti družini najboljšo možno prilagoditev na obolenje v družini in/ali na tveganje 
za ponovitev obolenja (19). 
 
 
DEFINICIJA GENETSKEGA  SVETOVANJA (ASGH-AMERICAN SOCIETY FOR 
HUMAN GENETIC ,  1975) 
Genetsko svetovanje je komunikacijski proces, ki se ukvarja s problematiko ljudi, povezanimi 
s pojavom ali s tveganjem za pojav genetske motnje v družini. Glavna načela filozofije in 
prakse genetskega svetovanja so prostovoljno kopičenje storitev, informirano odločanje, 
»neusmerjeno« in »neprisilno« svetovanje, ko prednosti ene odločitve in emocionalne 
dimenzije obvladanja genetskega tveganja ter zaščita in zaupnost podatkov (20). 
 
Genetsko svetovanje je definirano kot »proces komunikacije, ki se ukvarja s človekovimi 
stiskami, povezanimi s pojavljanjem (ali ogroženostjo) genetske napake v družini«. V tem 
procesu sodeluje eden ali več za to usposobljenih ljudi, ki imajo za nalogo: 
 razložiti vse medicinske vidike obravnavane genetske napake (diagnostika, verjeten potek 
bolezni in možnosti zdravljenja), 
 razložiti vpliv dedovanja na pojav bolezni in ogroženost družinskih članov, 
 predstaviti vse vrste razpoložljivih ukrepov v soočanju s povečano ogroženostjo, 
 izbrati ukrepe, ki so najprimernejši, upoštevanje stopnje ogroženosti, življenjske cilje 
družine, etična in verska načela družine, 
 najbolje prikrojiti izbiro ukrepov za vsakega člana družine posebej. 
 
Genetsko svetovanje 
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 NAČELA ,  KI JIH MORAMO PRI GENETSKEM SVETOVANJU UPOŠTEVATI  
 sodelovanje ogroženih oseb je prostovoljno, 
 nujen je podpis soglasja, 
 svetovalec ne sme vsiljevati ukrepov kadar ni dokazov, da je ena izbira boljša od druge, 
 upoštevanje psihosocialnih in čustvenih vidikov soočenja z dedno ogroženostjo, 
 zaupnost. 
 
 
NAMEN ONKOLOŠKEGA GENETSKEGA  SVETOVANJA  
Poiskati posameznike in družine, kjer bi bil vzrok za pogosto zbolevanje za nekaterimi raki 
lahko deden in jim svetovati najprimernejše ukrepe. Z ukrepi želimo zmanjšati zbolevanje 
in/ali umrljivost za rakom, ter olajšati življenjsko stisko oseb iz ogroženih družin. 
 
 
STOPNJE ONKOLOŠKEGA GENETSKEGA  SVETOVANJA  
 
OCENA V ERJET N OSTI  DEDN EGA R AK A  
 
Ocena temelji na natančni družinski anamnezi. Zbrati moramo čimveč podatkov o vseh 
boleznih v družini (vsaj za prvi dve koleni) in biti pozorni na histološko diagnozo, starost ob 
pojavu bolezni, bilateralnost ali multiple rake. Histološke diagnoze zbolelih sorodnikov 
moramo preveriti. Pomembni so tudi podatki o zdravih članih družine. Pri oceni ogroženosti 
dednega raka dojke so na voljo matematični modeli, s katerimi se izračuna verjetnost mutacije 
v družini in verjetnost, da bo preiskovana oseba v svojem življenju zbolela za določenim 
rakom. Če je verjetnost po izračunu, da je zbolevanje za dednim rakom dojke v družini 
posledica mutacije znanega gena več kot 10 %, svetujemo genetsko testiranje. 
 
 
GENETSKO  TESTI RANJE  
 
Genetsko testiranje svetujemo takrat, ko je verjetnost mutacije pri preiskovani osebi vsaj 10%. 
Če je le mogoče, se najprej testira že obolelega člana družine; verjetnost, da bomo našli 
mutacijo je tako kar dvakrat višja, kot če bi testirali naprimer sorodnika v prvem kolenu. Pri 
razlagi rezultata genetskega testiranja moramo upoštevati: 
- analitsko zanesljivost testa: 
izvid testiranja je odvisen od natančnosti testa in kako skrbno je bil izveden. 
- klinični pomen testa: 
pomeni verjetnost, da bo preiskovana oseba, kjer smo našli mutacijo, zbolela za 
določenim rakom. Odvisna je ne samo od najdene mutacije temveč tudi od vrste mutacije 
in okolja iz katerega oseba izhaja. Slednje lahko vpliva na penetranco (lastnost gena, da 
se izrazi stoodstotno ali ne) mutacije, zato je lahko pomen mutacije v različnih okoljih 
različen. Oboje govori, kako pomembno je opraviti raziskave v vsakem okolju. 
- klinična uporabnost testa: 
zanima nas kakšno korist bo imel nosilec mutacije, če se odloči za predlagane ukrepe.  
 
 
 
Genetsko svetovanje 
Vloga medicinske sestre pri genetskem svetovanju raka na dojki 13 
Ukrepi, ki jih predlagamo nosilcem mutacij, lahko razdelimo v tri skupine: 
 presejanje (screening): 
namen je s pogostimi kontrolami odkrivati čim zgodnejše stadije bolezni. 
 ukrepi za zmanjševanje ogroženosti, 
 ukrepi za dvig kakovosti življenja. 
 
 
SVETOV AN JE PRI  N EDEDN EM R AKU  
 
Pogosto se najdejo družine, ki so močno ogrožene za nekatere rake, z genetskim testiranjem 
pa mutacije ne najdemo. Razlogov za večjo ogroženost je lahko več: 
 še neznan gen, 
 nizka penetranca mutacije, 
 multifaktorsko dedovanje, 
 okolje... 
 
Ne glede na negativen izvid testiranja, tudi takim družinam predlagamo ukrepe, največkrat 
pogoste kontrole (21). 
 
 
 
Genetsko svetovanje pri dednem raku 
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GENETSKO SVETOVANJE PRI DEDNEM RAKU DOJKE 
 
OCENA STANJA  V PROCESU GENESTKEGA SVETOV ANJA  
Ocena stanja v procesu genetskega svetovanja je glavni korak in vključuje: 
 
 
POTR EBE PR EIS KOV AN E OS EBE  
 
Prvi korak pri ocenjevanju tveganja je ocena potreb preiskovane osebe in razlogov za obisk 
svetovanja ter zadovoljitev potreb in prioritet v procesu svetovanja. Več raziskav je pokazalo, 
da se ženske z rakom dojke v družinski anamnezi počutijo pretirano ogrožene, kar lahko 
vpliva na vedenje povezano z zdravjem. 
 
Poleg ocene ciljev preiskovane osebe, je potrebno oceniti tudi njegovo znanje o prednostih, 
tveganjih in omejitvah genskega testiranja. Pozitivna in podporna komunikacija s strani 
svetovalnega tima ima odločilno vlogo pri splošnem zadovoljstvu preiskovane osebe s 
procesom genetskega svetovanja in z upoštevanjem predlaganih priporočil. 
 
 
DR UŽINS KA AN AMN EZA  
 
Natančna družinska anamneza je temelj za učinkovito genetsko svetovanje. Družinska 
anamneza se začne z zbiranjem podatkov o preiskovani osebi in se nadaljuje navzven z 
vključevanjem sorodnikov v prvem, drugem in tretjem kolenu po materini in očetovi strani: 
 starši, 
 otroci, 
 bratje, 
 sestre, 
 tete, 
 strici, 
 stari starši 
 nečaki / nečakinje, 
 vnuki / vnukinje, 
 bratranci, 
 sestrične. 
 
Vključeni so lahko živeči kot tudi umrli sorodniki, ki niso zboleli za rakom. Zbrane 
informacije zajemajo: 
 vrste rakov, ki se pojavljajo v družini, 
 bilateralnost, 
 starost ob postavitvi diagnoze, trenutna starost oziroma starost ob smrti. 
 
Kadar je to mogoče, je potrebno rakave diagnoze preveriti in potrditi s pomočjo medicinske 
dokumentacije, histoloških izvidov ali mrliških listov. To je še posebej pomembno, ko 
preiskovana oseba navaja podatek o »ginekološkem raku« pri ženski sorodnici, ker le-ti 
pogosto zamenjujejo oziroma enačijo rak materničnega vratu, rak maternice in rak jajčnikov. 
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DR UŽINS KO DREVO  
 
Podatki iz družinske anamneze se grafično prikažejo v obliki družinskega drevesa. Dejavniki, 
ki omejujejo informativnost družinskega drevesa so : 
 majhne družine, 
 zgodnje smrti v družini (onemogočajo možnost za razvoj bolezni, ki se pojavljajo v 
odrasli dobi), 
 preventivne operacije, 
 nepopolne informacije o družinskih članih (Slika 3). 
 
 
 
 
 
SLIKA 3: SIMBOLI ZA RISANJE DRUŽINSKEGA DREVESA  
http://vedez.dzs.si/datoteke/genetika3.pdf 
 
 
MEDI CI NSK A ANAMEN ZA  
 
Zbiranje natančnih medicinskih podatkov o pacientih (na primer izpostavljenost 
karcinogenom, zdravljenje z radioterapijo, reproduktivna anamneza, jemanje hormonov, 
predhodne biopsije dojk, zlasti, če so bile ugotovljene atipične hiperplazije) je pomembno, ker 
omogoča oceno vpliva drugih dejavnikov tveganja za nastanek raka dojke. 
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NAMEN GENETSKEGA SVET OVANJA ZA DEDNEGA RAKA DOJKE  
Je izobraževanje, ocena tveganja in priporočilni ukrepi, ki naj bi posameznikom in njihovim 
družinam pomagali pri obvladovanju dednega raka v družini ali povečanega tveganja za 
nastanek raka. 
 
 
CILJI  GENETSKEGA SVETOVANJA ZA DEDNI RAK DOJKE  
 Zagotoviti natančne informacije o genskih, bioloških in okoljskih dejavnikih, povezanih s 
posameznikovim tveganjem za nastanek raka, 
 zagotoviti ustrezno razumevanje o vplivu genov na nastanek raka dojke za pomoč pri 
odločanju glede genetskega testiranja, 
 oblikovanje primernih preventivnih možnosti in priporočil, 
 nudenje psihosocialne podpore, ki pospeši prilagajanje posameznika na spremenjeno 
zaznavanje tveganja in pripomore k večjemu upoštevanju priporočilnih ukrepov. 
 
Izbira primernih preiskovanih oseb za genetsko testiranje temelji na osebni in družisnki 
anamnezi, ki opredeljuje verjetnost, da je posameznik nosilec mutacije (6). 
 
Priporočila Ameriške zveze za klinično onkologijo (ASCO) glede izvajanja genetskega 
testiranja so: 
 posameznik ima osebne in družinske značilnosti, ki nakazujejo dednega raka, 
 možna je primerna razlaga genetskega testa, 
 rezultati genetskega testa bodo pomagali pri diagnostiki ali imeli vpliv na obravnavo 
preiskovane osebe in njegove družinske člane, ki imajo tveganje za dednega raka, 
 genetsko testiranje naj bo opravljeno skupaj pred in po testnem svetovanju (22). 
 
 
POTEK GENETSKEGA SVET OVANJA IN TESTIRANJA  ZA DEDNI RAK DOJKE  
 
NAMEN  
 
 Odkriti posameznike in družine, kjer je zbolevanje za rakom dojke posledica mutacij 
gena BRCA1 ali BRCA2, 
 svetovanje ukrepov pri nosilcih mutacije, 
 svetovanje pri ne dednem raku dojke. 
 
Dejavnost izvaja multidisciplinaren tim, ki ga sestavljajo: 
 zdravniki različnih specialnosti: (kirurg, radioterapevt, ginekolog, rentgenolog, psihiater 
itd.), 
 medicinska sestra, 
 molekularni biolog, 
 psiholog. 
 
Posameznike v genetsko ambulanto napotijo: 
 onkologi, 
 ginekologi, 
 osebni zdravniki, 
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 osebje Centra za bolezni dojk, 
 družinski člani, pri katerih je bila ugotovljena mutacija. 
 
Pogosto se ljudje sami oglasijo, ko zasledijo informacijo v medijih. 
 
 
PRIPR AV A N A GEN ET SK O S VETOV ANJE  
 
Prvi stik preiskovane osebe z ambulanto za onkološko genetsko svetovanje je največkrat po 
telefonu. Medicinska sestra v prvem pogovoru preiskovani osebi na kratko razloži potek 
genetskega svetovanja ter mu pošlje vprašalnik za zbiranje družinskih podatkov (družinsko 
drevo) in informativno gradivo. Ko le-ta vrne izpolnjen vprašalnik, sledi nadaljna obravnava 
preiskovane osebe/družine 
 
 Medicinska sestra iz poslanih podatkov nariše družinsko drevo. 
 
 Multidisciplinarni tim oceni, ali so izpolnjeni kriteriji za genetsko svetovanje, ki so: 
 
 rak dojke pred 40. letom starosti, 
 obojestranski rak dojk, 
 rak dojke in jajčnikov, 
 moški z rakom dojke, 
 pozitivna družinska anamneza: 
- sorodnica v prvem kolenu z rakom dojke pred 40. letom starosti, 
- sorodnik moškega spola v prvem kolenu z rakom dojk, 
- sorodnica v prvem kolenu z obojestranskim rakom dojke, 
- dve sorodnici v prvem ali/in drugem kolenu z rakom dojk pred 60. letom starosti 
ali z rakom jajčnikov ne glede na starost, 
- tri sorodnice v prvem ali/in drugem kolenu z rakom dojke ali jajčnikov ne glede na 
starost. 
 
 Multidisciplinaren tim preveri oziroma potrdi rakave diagnoze, ki jih posredujejo 
preiskovane osebe. Naredi se ocena tveganja za nastanek bolezni in ocena verjetnosti 
mutacije v družini. Pri tem si tim pomaga z uporabo računalniškega programa 
CancerGene (slika4), ki vsebuje različne matematične modele. 
 Za računanje starostno določene verjetnosti za nastanek raka na dojki pri ženski s 
pozitivno družinsko anamnezo se najpogosteje uporablja: 
- Clausov matematični model, 
- Gailov matematični model (redkeje uporabljen model)  
 Za računanje verjetnosti mutacije na genu BRCA1 in BRCA2 se uporablja: 
- BRCAPRO model, 
- Myriad model. 
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SLIKA 4: RAČUNALNIŠKI PROGRAM BRCAPRO 
http://www4.utsouthwestern.edu/breasthealth/cagene/default.asp 
 
 
 Ko so vsi družinski podatki zbrani in analizirani, se obravnava družino znotraj 
multidisciplinarnega tima na rednih mesečnih sestankih. Medicinska sestra informira 
člane tima tudi o manjkajočih ali nezanesljivih podatkih, o posebnostih družine ter o 
željah preiskovane osebe glede svetovanja in testiranja. Glede na vse zgoraj navedeno 
se tim dogovori, ali je smiselno povabiti preiskovano osebo v ambulanto, ali je 
smiselno opraviti genetsko testiranje ter katere preventivne ukrepe oziroma kateri 
program kontrol bi priporočili glede na ocenjeno tveganje za nastanek bolezni in 
verjetnosti mutacije. Preiskovanim osebam, ki ne izpolnjujejo kriterijev za genetsko 
svetovanje, se pošlje priporočene preventivne ukrepe z obrazložitvijo, ostali so 
povabljeni v ambulanto na genetsko svetovanje. 
 
 
PREDTESTNO GENETSKO S VETOVANJE  
Pri genetskem svetovanju poteka s preiskovano osebo razgovor o: 
- dejavnikih tveganja za nastanek raka, 
- genih in dednem raku,  
- poteku in rezultatih genetskega testiranja, 
- zanesljivosti in omejitvah testov, 
- koristih in tveganjih testiranja, 
- možnih ukrepih ob večji ogroženosti, 
- zaupnosti in zaščiti podatkov, 
- prostovoljnosti testiranja. 
 
Če ne obstaja verjetnost dednega sindroma v družini (kar je bilo ugotovljeno na timskem 
sestanku), se preiskovani osebi testiranja ne ponudi. Zanj/o se izdela program kontrol glede na 
njegovo/njeno ogroženost. Sledenje preiskovane osebe/družine je s tem zaključeno oziroma se 
stik ponovno vzpostavi ob spremembah v družini (pojav novega raka). 
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Pri verjetnosti dednega sindroma se preiskovani osebi ponudi genetsko svetovanje. Indikacije 
za genetsko testiranje so: 
 mutacija v družini, 
 rak dojke pred 40. letom starosti, 
 dva raka dojk pred 50. letom starosti, 
 rak dojk pred 50. letom starosti in rak jajčnikov ne glede na starost, 
 rak dojk in dva raka jajčnikov oziroma rak jajčnikov in dva raka dojk ne glede na starost, 
 trije raki dojk ne glede na starost, 
 dva raka jajčnikov, 
 ženska z rakom dojke in jajčnikov, 
 moški z rakom dojke, 
 BRCAPRO, izračun nad 10 %. 
 
Če je le možno, se genetsko testiranje najprej opravi pri bolnemu družinskemu članu. Če je v 
družini možno testirati več obolelih družinskih članov, se najprej testira najmlajšega 
obolelega člana družine oziroma pacienta z obojestranskim rakom dojke ali pacientko z 
rakom dojk in jajčnikov. Vedno se testira le polnoletne osebe. Vsaka preiskovana oseba, ki se 
odloči za testiranje, pred odvzemom krvi podpiše informirano soglasje. 
  
Če preiskovana oseba zavrne testiranje, se mu izdela program kontrolnih pregledov za nosilce 
mutacije. Sledenje preiskovane osebe/družine je s tem zaključeno oziroma se stik ponovno 
vzpostavi na željo preiskovane osebe. 
 
 
POTESTNO GENETSKO SVETOVANJE  
Nadaljni ukrepi so odvisni od rezultata genetskega testiranja in od želja preiskovane osebe.  
 
 Negativnemu izvidu (BRCA1 ali BRCA2 gen ni mutiran) sledi sporočanje rezultata, 
genetsko svetovanje in izdelava programa kontrolnih pregledov. Sledenje preiskovane 
osebe/družine je zaključeno oziroma je odvisno od njihovih potreb.  
 
 Pozitivnemu izvidu (BRCA1 ali BRCA2 gen je mutiran) sledi: 
-  sporočanje rezultata, 
-  genetsko svetovanje, 
-  izdelava programa kontrolnih pregledov in preventivnih ukrepov, 
-  testiranje sorodnikov, 
-  po potrebi pogovor s psihologom, psihiatrom, 
-  letni obisk ambulante za onkološko genetsko svetovanje. 
 
 
ZAUPNOST PODATKOV  
Vsi podatki so tajni in se hranijo ločeno od ostale zdravstvene dokumentacije. Podatke o 
rezultatih genetskega svetovanja se posreduje preiskovanim osebam, ki so opravili testiranje 
in želijo izvedeti rezultat, drugim družinskim članom pa le v primeru pisnega soglasja 
testirane preiskovane osebe. Izvidov od testiranja tudi ne posredujemo osebnemu zdravniku, 
ginekologu. To stori preiskovanec sam, če se odloči. 
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ZAKLJUČEK  
Genetsko svetovanje za dedni rak dojk je najbolj učinkovito, ko se proces informiranja 
prilagaja starosti in izobrazbi posameznika in ko se upošteva posameznikovo osebno 
izpostavljenost raku, stopnja tveganja in socialno okolje, iz katerega izhaja (6). 
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VLOGA MEDICINSKE SESTRE PRI GENETSKEM SVETOVANJU ZA  
DEDNI  RAK DOJKE 
V ambulanti onkološkega  genetskega svetovanja za dedni rak dojk, ima medicinska sestra 
več funkcij: 
 samostojno funkcijo na področju zdravstveno-vzgojnega izobraževanja; tako 
posameznika kot družine, 
 odvisno funkcijo pri sodelovanju z zdravnikom onkologom in ostalimi člani tima 
(zdravnik kirurg, radioterapevt, ginekolog, rentgenolog, psihiater), v smislu koordiniranja 
in posredovanja informacij med preiskovano osebo/družino ter ostalimi člani tima. 
 
Vloga medicinske sestre v onkološki genetski ambulanti poteka na več nivojih: 
 neposredno in posredno (preko telefona) delo s preiskovano osebo (ustne in pisne 
informacije), 
 svetovanje in zdravstveno-vzgojno delo; cilj je pomagati preiskovancu/družini, doseči 
samokontrolo z lastnimi napori in dejavnostjo. To poskuša doseči z:  
- motiviranjem preiskovane osebe/družine k zavestnemu prizadevanju za ohranitev 
lastnega zdravja, 
- razvijanjem telesne in duševne sposobnosti za doživljanje pojma zdravja kot vrednote, 
- tehniko  učenja (samopregledovanje dojk), 
 organizacija dela (vodenje dokumentacije), 
 sodelovanje v strokovnem timu (timske obravnave preiskovane osebe/družine, 
koordiniranje med timom in preiskovano osebo/družino), 
 strokovno izpopolnjevanje (delo medicinske sestre v ambulanti za genetsko svetovanje  je 
zelo raznoliko in na področju svetovanja nima veliko strokovne podlage. Glede na 
pomanjkljivo izobraževanje o genetskih boleznih v rednem študijskem programu je nujno 
dodatno strokovno izobraževanje). 
 
 
VEŠČINE MEDICINSKE SE STRE PRI GENETSKEM S VETOVANJU  
Medicinska sestra mora ob stiku s posameznikom, ki se odloči za genetsko svetovanje, 
poznati osnovno znanje svetovanja: 
- postaviti odprta vprašanja, 
- odreagirati na posameznikova čustva na način, da se jih potrdi, 
- razlagati z drugimi besedami in preverjati razumevanje povzetka besed preiskovane 
osebe, 
- interpretacija in uporaba neverbalne komunikacije, 
- biti sproščen, ko nastopi tišina. 
 
Takšna predpriprava za svetovalca  je potrebna, da preiskovana oseba dobi zaupanje vase in v 
svetovalca. 
 
Skoraj nemogoče se je naučiti svetovanja preko branja tekstov. Potrebno je praktično delo, ki 
se ga dopolnjuje z literaturo (23). 
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NEDI REKTIVNO ST  
 
Filozofija o nedirektivnosti ne pomeni, da svetovalec pusti preiskovance brez podpore pri 
njihovem razmišljanju, da se odločijo pravilno. Omogočiti sodelovanje pri odločanju, je 
celoten del vloge medicinske sestre in zahteva precej spretnosti. 
 
 
VEŠ ČIN A PO UČEVAN JA  
 
Poučevanje posameznika, družine ter pravilen način samopregledovanja dojk, motiviranje 
posameznika za aktivno sodelovanje so veščine, ki jih mora znati in se jih naučiti vsaka 
medicinska sestra. 
 
 
VEŠ ČIN A SV ETOVANJA  
 
- Omogoča in spodbudi preiskovano osebo, da izrazi svoje skrbi, 
- priskrbi podporo preiskovani osebi skozi proces odločanja, 
- pomaga preiskovani osebi s pozitivnim izidom testa, pri prilagajanju in iskanju  
smisla življenja. 
 
 
VEŠ ČIN A KO MUNI CIR AN JA  
 
- Osnovati razmerje s preiskovano osebo in poizvedeti o njenih skrbeh in 
pričakovanjih, 
- primerno poizvedovanje in interpretacija zdravstvene, družinske in psihosocialne 
zgodovine (družinska anamneza), 
- primerno prenesti klinično in genetsko informacijo do preiskovane osebe. 
 
 
VEŠ ČIN A OR GANI ZIR AN J A  
 
Planiranje, organizacija in posredovanje informacij tako strokovnemu občinstvu kot tudi 
laikom so za strokovno opravljeno delo pomemben člen za medicinsko sestro. 
 
 
SVETOV AN JE IN  PSI HO S O CI ALNO ST ROKOVN O ZNA N JE  
 
- Vključevanje posameznikovih in družinskih izkušenj v sam proces dela,  
- izdelati psihosocialno ugotovitev preiskovane osebe, priskrbeti podporo, 
zagotoviti primerno izobraževanje za posameznika in družino, 
- osnovati uspešno timsko delo. 
 
 
PSIHO LO ŠK A PO DPO R A PR EISK OVANI O S EBI  I N DR UŽINI  
 
Kadar koli se medicinska sestra sreča s preiskovancem in njegovo družino, je potrebna 
psihološka podpora tako, da se preiskovanec in družina počutita varni. Preiskovana oseba se 
lahko počuti krivo, da bi morebiti prenesel svojo gensko napako na potomce, tako lahko pride 
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do skrivanja in neodkritosti o morebitni bolezni. Zaradi oznake »biti prizadet« (imeti okvarjen 
gen) ali biti v rizični skupini je potrtost lahko  vzrok v več pogledih. Preiskovanec je lahko v 
stanju obžalovanja ves čas, kar pa lahko privede v depresivno stanje. 
 
KRITI ČNO  R AZMI ŠLJANJE  
 
- Zbrati primerno in natančno genetsko ugotovitev, 
- identificirati, sintetizirati, organizirati primerne zdravstvene in genetske 
informacije za uporabo pri genetskem svetovanju (24). 
 
 
DOKUMEN TIR AN JE  
 
Kot povsod drugje v zdravstveni negi je prav tako tudi tukaj pomemben del celostne 
obravnave dokumentiranje. Zapiski so potrebni ne samo zaradi preiskovane osebe/družine, ki 
se je odločila za genetsko svetovanje, ampak tudi za morebitno naslednjo generacijo, ki se bo 
morda prav tako odločila za tak korak. Kjer je mogoče, je tisto, kar smo že dokumentirali, 
lahko uporabno kot dokaz za postavitev diagnoze. To vključuje iskanje starih medicinskih 
zapiskov.  
 
Dokumentiranje v zdravstveni negi je bistven in pisen dokument, ki je odraz dela medicinske 
sestre. Ne glede na to, ali poteka dokumentiranje ročno ali pa je podprto z informacijsko 
tehnologijo, je pomembno, da je metoda beleženja informacij in obrazcev enotna ter da so 
upoštevani standardi zdravstvene nege (25). 
 
 
ZDRAVSTVENA NEGA  
Temeljni elementi sodobne zdravstvene nege omogočajo kakovost, kontinuirano in predvsem 
avtonomno stroko, s svojim specifičnim delovanjem, saj v skrbi za zdravje posameznika, 
skupine in družbe izpolnjuje tiste vrzeli, ki jih medicina in druge znanosti ne morejo 
pokrivati. Medtem ko medicina odkriva in zdravi bolezni, zdravstvena nega v okviru svojih 
pristojnosti preprečuje, odkriva in rešuje probleme pacientov, ki so lahko posledica bolezni ali 
drugih vzrokov. To je področje samostojnega delovanja zdravstvene nege (26).  
 
Medicinske sestre izvajajo zdravstveno nego s pomočjo procesne metode dela, katere 
značilnosti so: 
- sistematičnost, 
- spremenljivost – dinamičnost, 
- prilagodljivost – fleksibilnost, 
- usmerjenost k pacientu, 
- upoštevanje pacientove celovitosti in individualnosti, 
- upoštevanje aktivne vloge pacienta, 
- upoševanje enakovrednosti v medsebojnem odnosu (27). 
 
 
Zdravstvena nega kot profesija mora temeljiti na holističnem pristopu do pacienta, ki poudarja 
njegovo aktivno vlogo tako pri reševanju njegovih zdravstvenih in negovalnih problemov kot 
tudi v odnosu do zaposlenih v zdravstveni negi in širši skupnosti. 
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Cilj zdravstvene nege je predvsem zadovoljen pacient, ki medicinskim sestram zaupa, stalen 
osebni in profesionalni razvoj medicinskih sester, pospešen razvoj stroke in njena 
enakopravna integracija v sistem zdravstvenega varstva.  
 
 
ZDR AV STV EN A V ZGO JA  
 
Je pomemben element promocije zdravja in je sestavni del preventivne in kurativne 
dejavnosti. Je proces oblikovanja in spreminjanja človekove miselnosti, stališč, navad in 
vedenja v zvezi z zdravjem. Naloge, ki jih postavlja zdravstvena vzgoja, so pomembno 
poslanstvo medicinskih sester, zato je potreba po strokovnem izobraževanju nenehno prisotna, 
saj le tako lahko prenašajo znanje v vsakdanjo prakso. 
 
Je proces, s pomočjo katerega se posamezniki in skupine učijo krepiti, ohranjati in uveljavljati 
zdravje. Je torej kombinacija učenja in vzgoje. To ozavešča ljudi o potrebi, da so zdravi, 
ostanejo zdravi, da vedo, kako doseči zdravje, kaj storiti, da postanejo zdravi, in kako iskati 
pomoč, kadar je potrebno (28). 
 
Vloga medicinske sestre je pomagati, iskati in doseči fizični, duševni in socialni zdravstveni 
potencial v okviru spremljajočega okolja, v katerem se živi in dela. V teku vzgojno 
izobraževalnega programa je potrebno pri posamezniku razviti pozitivno samopodobo in ga 
nenehno usmerjati pri smernicah zdravega življenjskega sloga, ki so pomembne skozi celo 
življenje. 
 
 
KAKOVO ST  V  ZDR AVS TV EN I  N EGI  
 
Kakovost zdravstvene nege lahko gledamo v treh dimenzijah: 
- kakovost metodologije in tehnologije dela, ki jo označujejo: učinkovitost, 
strokovnost, varnost, skrbnost, primernost; 
- kakovost zaposlenih – medsebojni odnosi: strokovnost, ki se kaže v sposobnosti 
zaposlenih spoštovati osebnosti pacienta, zaupanju, posredovanju ustreznih 
informacij, pacientovi avtonomiji, enakopravnosti; 
- kakovost organiziranja, ki označuje varnost, udobnost, neprekinjenost, 
učinkovitost, opremeljenost (29). 
 
Zagotavljanje kakovosti je proces, ki zajema sistematično opisovanje, merjenje, vrednotenje 
in kadar je potrebno tudi izvajanje ukrepov za izboljšanje kakovosti. Pomeni sistematično in 
natančno izvajanje ukrepov, s katerimi dosežemo predpisane zahteve kakovosti (30). 
 
Znanje je torej pogoj za razvoj zdravstvene nege. Z nenehnim izobraževanjem zaposlenih, 
spremljanjem novosti in prenašanjem znanja in izkušenj na mlajše generacije, lahko 
pričakujemo, da praksa sledi teoriji, da se medsebojno bogatita in vzporedno razvijata. 
Elementi kakovostnega dela so kljub razvoju in izobraževanju vedno isti, to so: znanje, 
spretnost in empatija. Skozi čas je bil kak element bolj ali manj poudarjen, sedaj pa morajo 
navedeni elementi postati čim bolj uravnoteženi. V središču našega dela je pacient kot človek 
in skrb zanj, čemur moramo tudi v prihodnje nameniti vso pozornost. Pomembno je tudi, da 
se morata teorija in praksa vedno bolj smiselno podajati roke, kar pomeni, da izobraževanje 
poteka za potrebe prakse in da mora praksa upoštevati teoretična izhodišča. Delitev dela 
temelji na izobraževanju in na upoštevanju tako pridobljenih kompetenc (31). 
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Kompetence pomenijo znanje, razumevanje in sposobnost presoje; niz veščin – kognitivnih, 
tehničnih ali psihomotoričnih; niz osebnih lastnosti in poklicno držo (32). 
 
Namen 
Vloga medicinske sestre pri genetskem svetovanju raka na dojki 26 
NAMEN  
Namen diplomskega dela je prikazati vlogo medicinske sestre v ambulanti za onkološko 
genetsko testiranje in predstaviti splošne značilnosti genetskega svetovanja pri dednem raku 
dojke.  
 
V diplomski nalogi sta bili postavljeni naslednji hipotezi: 
 
Hipoteza 1: 
Genetsko svetovanje pri dednem raku na dojki, je komunikacijski proces, ki se ukvarja s 
problemi posameznika/družine, povezanimi s pojavom ali s tveganjem za pojav genetske 
motnje v družini. 
 
Hipoteza 2:  
Medicinska sestra ima pomembno vlogo pri genetskem svetovanju raka na dojki. 
 
 
 
Materiali in metode 
Vloga medicinske sestre pri genetskem svetovanju raka na dojki 27 
MATERIALI IN METODE  
Uporabljena je bila deskriptivna metoda dela. Pregledana je bila strokovna domača in tuja 
literatura s področja humane genetike. 
 
Kvalitativna metoda – študija primera je bila uporabljena za prikaz celotne obravnave ter 
vloge medicinske sestre v ambulanti za genetsko svetovanje dednega raka dojke. Ime 
predstavljenega primera je izmišljeno, vendar ustreza situacijam, ki jih srečujemo v genetski 
ambulanti za dedni rak dojke. 
 
Raziskovalni vzorec predstavlja preiskovanka, ki se na podlagi dedne obremenjenosti v 
družini za dednim rakom dojke odloči za obravnavno v genetski ambulanti. Tehnika, ki je bila 
uporabljena, je izmišljen študijski primer, kjer z deskriptivno metodo dela prikažemo vlogo 
medicinske sestre v ambulanti za onkološko genetsko svetovanje. 
 
Za prikaz družinskega drevesa, je bil uporabljen vprašalnik, ki ga dobi vsak posameznik, ki se 
odloči za genetsko svetovanje v ambulanti za onkološko genetsko svetovanje. 
 
Za ocenitev tveganja za nastanek dednega raka dojke ter verjetnosti mutacije gena BRCA1 in 
BRCA2 v družini je bil uporabljen računalniški program BRCAPRO. V ta program so se 
vnesli podatki (družinska anamneza) preiskovane osebe in družine. Podatke analizirajo 
matematični modeli. Uporabljena sta bila BRCAPRO model in Myriad model. Oba preučita 
strukturo družinskega drevesa, vključno s prizadetim ali neprizadetim družinskim članom, 
prevalenco, penetranco in frekvenco mutacije za ocenitev možnosti prisotnosti mutacije gena 
BRCA1 in BRCA2.  
 
Uporabljen je bil tudi Clausov model, ki izračuna, kolikšen odstotek možnosti ima 
preiskovana oseba v določenem starostnem obdobju, da zboli za rakom dojke. 
 
Rezultati – prikaz primera M.N. 
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REZULTATI –  PRIKAZ PRIMERA M.  N. 
 
PRIMER GOSPODIČNE M.  N.  IZ ONKOLOŠKE GENETS KE AMBULANTE ZA DEDN I 
RAK DOJKE  
Gospodična M. N., stara 22 let, se za obisk v genetski ambulanti odloči po rednem 
ginekološkem pregledu, kjer ji ginekologinja zaradi obremenjene družinske anamneze raka 
dojke in jajčnika svetuje genetsko svetovanje in genetski test.  
 
M. N. ima dve starejši sestri. Najstarejša sestra, stara 33 let, je pred tremi leti zbolela za 
rakom na jajčniku in odstranili so ji oba jajčnika. Sestra, stara 25 let, hodi na redne preglede h 
ginekologu in v tem času ni bilo ugotovljene nobene sumljive tvorbe. Mama M. N. je stara 55 
let in je zbolela za rakom desne dojke pri 38 letih. Odstranili so ji desno dojko, po svetovanju 
z operativnim zdravnikom - kirurgom se je odločila za preventivno odstranitev obeh 
jajčnikov. Ima tri leta starejšo sestro, ki so ji pri 39 letih odkrili raka desne dojke, kise odloči  
za odstranitev desne dojke v celoti in rekonstrukcijo z lastnim tkivom. Prav tako so ji 
odstranili oba jajčnika. Oče M. N. je star 57 let in ima 2 mlajši sestri. Najmlajša, stara 47 let, 
je zbolela za rakom desne dojke pri 35 letih. V celoti so ji odstranili desno dojko ter pazdušne 
bezgavke na desni strani. Za odstranitev jajčnikov se ni odločila. Zdaj hodi na redne 
preventivne preglede, zaenkrat niso našli nikakršnih sprememb. Ima 2 hčeri, stari 22 in 25 let. 
Starejša je zbolela za rakom leve dojke pred letom dni. V celoti so ji odstranili levo dojko ter 
pazdušne bezgavke. Naredili so rekonstrukcijo leve dojke z umetnimi vsadki. Mlajša sestra 
ima precej vozličaste prsi. Na pregledu v Centru za bolezni dojk so ugotovili ciste, ki jih hodi 
punktirat takrat, ko jo dojke začnejo boleti in jo na otip ciste motijo. Drugi teti, stari 50 let, so 
pred 30. letom na rednem ginekološkem pregledu na levem jajčniku našli tumor, kjer je 
nadaljnja diagnostika pokazala, da je tumor maligen. Odstranili so ji oba jajčnika. 10 let 
kasneje si je zatipala tumor leve dojke, kjer je nadaljnja diagnostika prav tako pokazala, da je 
tumor maligen. Kirurgi so se skupaj z gospo odločili za obojestransko odstranitev dojk s 
takojšnjo rekonstrukcijo z umetnimi vsadki. Stara mama po očetovi strani je pri 40 letih 
zbolela za rakom na jajčniku ter pol leta kasneje umrla. Starega očeta po očetovi strani je pri 
75 letih zadela možganska kap. V intenzivni enoti umrl. Stari mami po mamini strani, stari 78 
let, so pred petimi leti odkrili raka na debelem črevesu ter ji odstranili del debelega črevesa s 
tumorjem. Stanje se slabša, saj so ji na zadnjem pregledu ugotovili metastaze v jetrih. 
 
 
PRIPR AV A N A O NKO LOŠ KO  GEN ET SKO  SV ETO VANJE  GO SP E M.  N. 
 
Ginekologinja gospodični M. N. napiše napotnico za onkološko genetsko ambulanto, kjer ji 
pod diagnozo napiše družinska obremenjenost. Posreduje ji tudi telefonsko številko za obisk v 
genetsko ambulanto.  
 
Prvi stik M. N. po telefonu je pogovor z medicinsko sestro. Medicinska sestra se predstavi in 
razloži M. N., kaj pravzaprav lahko pričakuje od genetskega svetovanja. M. N. je postavljena 
v neznano situacijo, ko se pogovarja z medicinsko sestro o genetskem svetovanju, počuti se 
anksiozno in zaskrbljeno. Tukaj je za medicinsko sestro zelo pomembna spretnost 
komuniciranja, da pridobi zaupanje preiskovanke. Ker ocena verjetnosti dednega raka temelji 
na natančni družinski anamnezi, medicinska sestra gospodični M. N. pove, da ji bo po pošti 
poslala vprašalnik (priloga A) ter pisne informacije na splošno o dednem raku na dojki ter 
jajčniku (priloga B).  
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Dogovor o prvem obisku v genetski ambulanti je takrat, ko medicinska sestra prejme 
izpolnjen vprašalnik (priloga A), ki ga nato natančno preštudira in na podlagi izpolnjenega 
nariše družinsko drevo. 
 
R IS AN JE DR UŽIN SK EGA D R EV ESA DR UŽIN E M.  N. 
 
 
 
 
 
SLIKA 5: RODOVNIK DRUŽINE M. N. 
 
 
LEGENDA DRUŽINSKEGA DREVESA  M. N. 
 
 moški, zdrava oseba 
 
 
 moški, umrla oseba 
 
 
 ženska zdrava oseba 
 
 
 ženska, bolna oseba  
 
 
 ženska, bolna oseba, umrla oseba  
 
 
 preiskovanka  
 
 
 
OPI S  DR UŽIN SK EGA DR EV ES A  P R EISKO VAN KE I N N JE N E DRUŽI NE  
 
Družinsko drevo družine M. N. (slika 5) prikazuje, da je obolelih za rakom dojke ali jajčnika 
v vsaki generaciji vsaj eden, kar predstavlja visoko tveganost za preiskovanko, da bo tudi ona 
zbolela za eno od teh dveh rakov.  
Rezultati – prikaz primera M.N. 
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Najprej sem se lotila risanja bolezni po mamini strani in se držala splošnega navodila pri 
risanju simbolov, kot je nakazano v zgornji legendi. Modra pika prikazuje žensko, ki je 
zbolela za rakom, modra pika, ki je prečrtana, prikazuje ženko, ki je tudi zbolela za rakom in 
je tudi za rakom umrla. Rdeči kvadrat je simbol za moške. Če je kvadrat obarvan z rdečo, 
pomeni, da je moški zbolel za rakom, ki pa v tem primeru ni nihče. Kvadrat, ki je prečrtan, 
pomeni, da je moški že pokojen, to je stari oče po očetovi strani. Prikaz samo kroga pomeni, 
da je ženska, ki ni zbolela za nobenim rakom, to pa so: hči očetove sestre ter 2 hčeri od očeta 
in mame M. N. 
Stari oče in stara mama po mamini strani še živita, vendar se stari mami zdravstveno stanje 
slabša. Tako mama kot njena sestra sta zboleli za rakom že pred 40 leti, kar za preiskovanko 
M. N. predstavlja veliko verjetnost, da bo tudi ona zbolela predčasno. 
 
Nato sem se lotila očetove strani, kjer sta oba, stara mama in stari oče, že pokojna. Kot 
prikazuje družinsko drevo, sta obe sestri zboleli za rakom, ena za rakom dojke, druga za 
rakom na jajčniku. Mlajša sestra ima dve hčeri, kjer so starejši pred letom dni ugotovili raka  
dojke. 
 
Na sredini se oče in mama M. N. združita, kjer se nato nadaljuje risanje tretje generacije, torej 
v tem primeru treh hčera. Ena izmed hčera je že zbolela za rakom na jajčniku. Oranžna pika 
prikazuje preiskovanko, ki se je odločila za prihod v ambulanto genetskega svetovanja. 
 
 
OBDELAVA PO DATKOV  DR U ŽIN E M.  N.  Z  R A ČUNALNI ŠKI M PRO GR AMO M BRCAPRO 
 
Medicinska sestra mora biti pri zbiranju in analiziranju družinskih podatkov preiskovanke 
zelo natančna, kajti pomembna je vsaka informacija, povezana z družinsko anamnezo. 
Medicinska sestra nato vse te informacije obdela s pomočjo računalniškega programa 
BRCAPRO. 
 
V primeru preiskovanke M. N. program BRCAPRO  pokaže naslednje rezultate (slika 6): 
Slika prikazuje izračun: 
 verjetnosti mutacije za gen BRCA1 - program BRCAPRO: 50,6 % 
 verjetnosti mutacije za gen BRCA2 - program BRCAPRO: 4,2 % 
 verjetnosti mutacije gena BRCA1 in BRCA2 - program BRCAPRO: 53,1 % 
 verjetnosti mutacije gena BRCA1 in BRCA2 – program Myriad: 12,2 % 
 
Kot je prikazano, je za preiskovanko verjetnost mutacije precejšnja. Za gen BRCA1 je kar 
50,6 %, medtem ko je za gen BRCA2 verjetnost mutacije le 4,2 %. 
Ker je verjetnost mutacije za gen BRCA1 več kot 10 %, se bo multidisciplinaren tim odločil, 
da preiskovanka opravi genetski test. 
 
Program BRCAPRO izračuna na podlagi zbranih podatkov tudi verjetnost mutacije za druge 
vrste raka z drugimi programi: 
1. Rak na debelem črevesu: 
 izračun verjetnosti za gen MLH1 – program MMRpro 0,1 % 
 izračun verjetnosti za gen MLH2 – program MMRpro 0,1 % 
2. Rak trebušne slinavke: 
 izračun verjetnosti za gen trebušne slinavke: 53,8 % 
Preiskovanki je program za raka na trebušni slinavki pokazal 53,8 % verjetnost, da je gen 
mutiran, vendar to še ne pomeni, da bo tudi zbolela za to vrsto raka. Ker pri nas za to vrsto 
Rezultati – prikaz primera M.N. 
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raka ne opravljajo genetskega testa, bo multidisciplinaren tim preiskovanki predlagal več 
preventivnih pregledov za ta organ. 
 
Spodnji del slike 6 prikazuje, kolikšen je odstotek, da preiskovanka zboli za rakom v času 
petih let in koliko v času tekom življenja. 
Rak na dojki: 
Obdobje petih let: Clausov program: 0,9 %; BRCAPRO program: 0,5 % 
Obdobje tekom življenja: Clausov program: 41,1 %; BRCAPRO program: 37,5 % 
Rak na jajčniku: 
Obdobje petih let: 0,3 % 
Obdobje tekom življenja: 28,8 % 
Rak debelega črevesa:  
Obdobje petih let: 0 % 
Obdobje tekom življenja: 3 % 
Rak endometrija: 
Obdobje petih let: 0 % 
Obdobje tekom življenja: 1,9 % 
Rak trebušne slinavke: 
Obdobje petih let: 0 % 
Obdobje tekom življenja: 14,4 % 
 
 
 
 
 
SLIKA 6: PRIKAZ REZULTATA PREISKOVANKE Z BRCAPRO PROGRAMOM  
http://www4.utsouthwestern.edu/breasthealth/cagene/CGdownload.asp 
 
 
Na sliki 7 je graf, prikazan z BayesMendelovim modelom.  
Verjetnost za nastanek raka na dojki pri preiskovanki, je večja kot za rakom na jajčniku. 
 
Rezultati – prikaz primera M.N. 
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Modri stolpci na grafu, prikazujejo verjetnost nastanka raka dojke v razmaku obdobja petih 
let, kjer je razvidno, da z leti narašča. 
 
Rdeči stolpci v grafu, prikazujejo verjetnost nastanka raka na jajčnikih v razmaku petih let, 
kjer je prav tako razvidno, da se z leti verjetnost povečuje. 
 
Verjetnost za nastanek raka  dojke je izračun preiskovanke pri na primer 47. letih za 10,6 % 
večja kot za nastanek raka na jajčnikih. V obdobju med 32. letom ter 62. letom je opaziti, da 
je možnost, da bo preiskovanka zbolela za rakom dojke, bolj verjetna kot za rakom na 
jajčnikih, povprečno več kot za 13 %, medtem ko se s starostjo procentualno razmerje 
zmanjšuje. Da je verjetnost večja za nastanek raka na dojki kot za nastanek raka na jajčnikih, 
je razvidno tudi v družinskem drevesu, kjer so  za rakom dojke zbolele tri osebe, za rakom na 
jajčnikih pa dve osebi. 
 
 
 
 
SLIKA 7: PRIKAZ REZULTATA PREISKOVANKE Z BAYESMENDEL MODELOM  
http://www4.utsouthwestern.edu/breasthealth/cagene/Cgdownload.asp 
 
 
Slika 8 prikazuje izračun s Clausovim modelom: kolikšen odstotek  možnosti ima preiskovana 
oseba v določenem starostnem obdobju, da zboli za rakom dojke. 
 
Clausov model izračuna le verjetnost za nastanek raka dojke, kot je prikazano na grafu z 
modrimi stolpci. Razlika med BayesMendlovim in Clausovim modelom je minimalna glede 
na izračun verjetnosti za nastanek raka dojke. 
 
Rezultati – prikaz primera M.N. 
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SLIKA 8: PRIKAZ REZULTATA PREISKOVANKE S CLAUSOVIM MODELOM  
http://www4.utsouthwestern.edu/breasthealth/cagene/CGdownload.asp 
 
 
PR EISKOV AN KA M.  N.  S E ODLO ČI  ZA GEN ET S KI  TEST  
 
Izračun preiskovanke za mutacijo gena BRCA1 je pokazal 50,6 %, za gen BRCA2 pa 4,2 %. 
Preiskovanka se odloči za genetski test. Predno se odvzame kri, je potrebno predtestno 
genetsko svetovanje.  Opravi ga z zdravnikom onkologom (pri nas genetika za to področje 
nimamo). Medicinska sestra pri svetovanju sodeluje, z zdravnikom onkologom se 
dopolnjujeta. Veliko informacij na to temo medicinska sestra poda pri prvih in nadaljnjih 
kontaktih, največkrat po telefonu kot kontaktna oseba. M. N. in njena družina se je po 
pogovoru odločila, da bo test opravila njena  sestra, ki je za rakom na jajčniku zbolela pred 
tremi leti in je najmlajša v njihovi družini. Upoštevajoč, da je slovenska populacija dokaj 
etnično omejena in, da je rak dojk na prvem mestu od vseh rakastih bolezni pri ženskah v 
Sloveniji, se določa predvsem tiste mutacije, ki so se izkazale kot najpogostejše v slovenskih 
družinah. Pri sestri M. N. izvid pokaže, da je mutiran gen BRCA1-300T>A eden izmed petih 
najpogostejših mutiranih genov, najdenih pri slovenskih družinah (founder mutacija). 
Medicinska sestra ob pozitivnem izidu priporoča družini, da vsak član prizadete družine 
opravi pogovor z zdravnikom onkologom. Za test se odločita obe sestrični M. N., kjer je izvid 
negativen, medtem ko je izvid preiskovanke M. N. pozitiven. Mutacija se nahaja na istem 
genu kot pri sestri, ki je zbolela za rakom na jajčniku, BRCA1-300T>A.  
 
Na podlagi rezultatov, ki so pokazali, da je mutiran gen BRCA1, je potrebno za M.N. in njeno 
družino opraviti potestno svetovanje. Multidisciplinaren tim se odloči za primerno izdelavo 
kontrolnih in preventivnih ukrepov, testiranje ostalih sorodnikov, po potrebi pogovor s 
psihologom, psihiatrom ter letni obiski ambulante za onkološko genetsko svetovanje. Možni 
ukrepi za preskovanko ter njeno družino so opisani v prilogi B.  
Razprava 
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RAZPRAVA  
Medicinska sestra ima pri zbiranju podatkov o družinski anamnezi pomembno vlogo, saj je 
nekakšen koordinator med celotnim timom in preiskovano osebo ter družino. 
Znati mora interpretirati rezultate, jih pravilno dokumentirati in jih nato predstaviti celotnemu 
timu, ki sodeluje pri obravnavi preiskovane osebe/družine.   
 
Podajanje informacij predstavlja velik del dejavnosti medicinske sestre v ambulanti za 
genetsko svetovanje. Tistim, ki so prvič prišli na posvet, je potrebno razložiti: potek celotne 
obravnave, znati mora oceniti pristop, da bodo preiskovanci čim bolj zaupljivi, sproščeni, 
aktivni pri sodelovanju. Vsakega posameznika je potrebno obravnavati individualno. Pristop k 
preiskovani osebi mora biti razumevajoč, spoštljiv, prijazen. Pomembno je sprejeti 
preiskovanca takšnega, kot je, pridobiti zaupanje, pomembno je, da je medicinska sestra 
dosledna. 
 
Medicinska sestra skuša v pogovoru s preiskovano osebo in družino izvedeti čim več 
podatkov o družinski anamnezi v zvezi z rakom. Pomaga izpolniti vprašalnik, če ima le-ta 
težave z izpolnjevanjem. 
 
Glede na potrebe in težave preiskovane osebe/družine poskuša medicinska sestra sodelovati z 
vsakim posameznikom individualno. 
 
Medicinska sestra potrebuje za delo v takšni ambulanti: 
- veliko znanja, 
- individualen pristop k preiskovani osebi/družini, 
- vključevanje svojcev in vseh ostalih, ki sodelujejo pri obravnavi, 
- za ustrezno obravnavo je potrebno natančno dokumentiranje ter natančno posredovanje 
navodil, ki jih dobi preiskovana oseba ter njena družina. 
 
Cilj medicinske sestre v širokem pomenu je, da vsakemu posamezniku in družinam, ki so v 
rizični skupini, omogoči, da živijo življenje, kot so ga, preden so se odločili za genetsko 
svetovanje. Osredotočiti se je potrebno na želje družine. Medicinska sestra je dolžna 
predstaviti možnosti za normalno življenje na način brez obsodb in jim poskuša pomagati pri 
odločitvah. Idealno je, da ima medicinska sestra toliko znanja in veščin na tem področju, da 
preiskovano osebo usposobi, da si sam/a poišče možnosti za normalno življenje in ga podpira 
pri njegovih odločitvah brez obsojanja. Da je medicinska sestra sposobna preiskovanca 
naučiti, kako sam priti do cilja, je poleg treniranja in letnih izkušenj potrebna tudi supervizija 
(27).  
 
Klinična genetska služba je bila najprej ustanovljena v sredini 50-ih let 20. stoletja in sicer v 
Evropi (Anglija) in Severni Ameriki (Kanada). V današnjem času pa so se genetske službe 
razvile v najmanj 29 različnih državah. V nekaterih državah kot so Anglija, Belgija, Danska 
Združene države Amerike, Avstralija, Nizozemska, Norveška pristopajo k preiskovani osebi 
kot ekipa, kjer medicinsko kot nemedicinsko osebje ponuja genetske ponudbe (33). 
 
Organizacija genetskih uslug variira od države do države. Nanjo vpliva struktura 
zdravstvenega sistema, proračun zdravstva, poti do profesionalnega izobraževanja, statutno 
preverjanje zdravstvenih profesionalcev in zdravstvena kultura in tradicija. V mnogih državah 
v večji meri vse to narekujejo drugi problemi zdravstva – do mere, da je genetika, po potrebi, 
v sedanjosti smer z nizko prioriteto.  
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V Angliji in na Nizozemskem ima večina genetskih svetovalcev osnovno znanje iz 
zdravstvene stroke, medtem ko imajo v Belgiji in Franciji  pogosto predznanje iz psihologije. 
Pred kratkim je bil, tako kot pred leti v Angliji in Združenih državah  Amerike, tudi v Franciji 
odobren magisterij iz genetskega svetovanja (34). 
 
Delo medicinske sestre – genetski svetovalec je v Angliji, Kanadi ter Združenih državah 
Amerike registriran kot samostojna profesija. V drugih državah, kjer se je genetsko 
svetovanje šele dobro začelo (med njimi tudi Slovenija), ga ne priznavajo kot samostojno 
stroko.  
 
Specializirane genetske usluge so nudene v Angliji skozi ekipe, ki delajo v Regional Genetics 
Centre, ki jih javno finančno podpira National Health Service. To pomeni, da preiskovane 
osebe lahko pridejo do genetskih uslug brezplačno. Genetska ekipa ponavadi vključuje 
medicinsko izučenega kliničnega genetika in nemedicinske genetske svetovalce.  
 
Medicinska sestra – genestki svetovalec, je v Angliji registrirana kot genetski svetovalec 
preko Association of Genetics Nurses and Counsellors (AGNC) Registration Board. Genetski 
oskrbniki in svetovalci, ki delo izvajajo v Angiji so zavezani z etično kodo AGNC-ja in se 
lahko registrirajo, če so že registrirani kot medicinska sestra z diplomskim ali višjim nazivom 
ali, če so opravili potrjen magisterij. Izvajalec dokaže svojo sposobnost s prikazom referenc 
po vsaj dvoletnih izkušnjah iz genetskega zdravstva pod vodstvom mentorja (35). 
 
V Združenih državah Amerike in Kanadi prav tako postane genetski svetovalec tisti, ki 
magistrira iz tega področja. Imajo tudi svoj kodeks etike za vodenje genetske službe,  
praktikantov (34). 
 
V Sloveniji se je onkološko genetsko svetovanje za dedni rak dojke in jajčnikov začelo leta 
2001 na Onkološkem inštitutu Ljubljana. Postopoma se dejavnost širi tudi na druge oblike 
dednega raka: rak debelega črevesa in danke, kožni rak (6). 
 
V Sloveniji bi bilo potrebno na tem področju za medicinske sestre bolje poskrbeti. Potrebno 
bi bilo nadaljevanje študija za področje humane gentike, saj je znanje osnova za kvalitetno, 
strokovno delo.  
 
Omejitev za raziskavo na področju onkološkega genetskega svetovanja za dedni rak dojke v 
Sloveniji je, da izvajajo to vrsto dela zaenkrat le na Onkološkem inštitutu v Ljubljani, in tako 
ni bilo mogoče primerjati z drugimi institucijami dela medicinske sestre, poteka genetskega 
svetovanja.    
 
Hipotezi, ki sta bili postavljeni na samem začetku pisanja diplomske naloge, sta potrjeni. 
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ZAKLJUČEK  
Dedni rak dojke in jajčnikov večinoma povzročata mutirana tumorska supresorska gena 
BRCA1 in BRCA2. Ogroženost za nastanek raka dojke je pri nosilcih mutiranih genov zelo 
velika, saj do 70. leta starosti znaša okoli 60–80 odstotkov. 
 
Osebam oziroma družinam, pri katerih je sum, da gre za dedno obliko raka na dojkah, se 
svetuje, da obiščejo ambulanto za onkološko genetsko svetovanje, kjer se ugotovi, ali ima 
preiskovana oseba/družina mutiran gen ali ne. 
 
Genetsko svetovanje ni svetovanje v klasičnem pomenu besede, ko nekdo nekomu svetuje, 
pač pa je odločitev izključno domena vsakega posameznika. 
 
Visoka stopnja zadovoljstva preiskovane osebe/družine ter navsezadnje zadovoljstvo  
medicinske sestre pomeni kakovost opravljenega dela. Razvoj v tej smeri bo tako posledica 
bogatejšega znanja medicinske sestre za opravljanje genetskega svetovanja, dokumentiranja 
in raziskovalnih izsledkov. 
 
Za strokovno zdravstveno nego in oskrbo preiskovancev v ambulanti za genetsko svetovanje 
potrebuje medicinska sestra kontinuirana strokovna izobraževanja s tega področja.  
Potrebno bi bilo organizirati čim več seminarjev s tega področja, da se poleg teoretičnega 
znanja pridobi tudi praktično znanje, predvsem na področju komunikacije.  
 
Delo medicinske sestre v ambulanti za genentsko svetovanje je raznoliko, za svetovanje nima 
veliko strokovne podlage in bo potrebno na tem področju še veliko truda, da bo potekalo 
genetsko svetovanje tako, kot poteka v državah, kot so Anglija, Kanada, Združene države 
Amerika, Nizozemska, kjer za tovrstno delo študenti magistrirajo ter dobijo naziv: medicinska 
sestra – genetski svetovalec. 
 
 
Seznam uporabljenih simbolov oziroma kratic 
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SEZNAM UPORABLJENIH SIMBOLOV OZIROMA KRATIC  
AGNC – Association of Genetics Nurses and Counsellors 
 
APC – Adenomatous Polyposis Coli 
 
ASCO – American Society of Clinical Oncology 
 
BRCA1 – Breast cancer 1 
 
BRCA2 – Breast cancer 2 
 
DNA – Deoxyribonucleic acid 
 
HIV – angl. Human Immunodeficiency Virus 
 
MLH1 – mutL homolog 1 
 
MSH2 – mutS homolog 2 
 
NF1 – nevrofibrometoza 
 
PCR – angl. Polymerase Chain Reaction 
 
PMS1 – Postmeiotic Segregation Increased 1 
 
PMS2 – Postmeiotic Segregation Increased 2 
 
RB1 – retinoblastoma 1 
 
RET – ret proto-oncogene 
 
UV svetloba – ultra vijolična svetloba 
 
VHL – von Hipell-Lindan tumor suppresor 
 
WHO – Word Human Organiazation 
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Priloga A: Vprašalnik za onkološko genetsko svetovanje 
 
Ambulanta za onkološko genetsko svetovanje 
Onkološki inštitut Ljubljana 
Zaloška cesta 2 
1000 Ljubljana 
 
 
 
VABILO NA ONKOLOŠKO GENETSKO SVETOVANJE 
 
 
Spoštovani! 
 
Za obisk naše ambulante potrebujete veljavno napotnico svojega zdravnika in potrjeno 
zdravstveno kartico. Preden vas naročimo na genetsko svetovanje, potrebujemo od vas tudi 
nekaj podatkov o vaši družini. Zato vas prosimo, da izpolnete priložen vprašalnik oziroma 
družinski rodovnik čimbolj natančno in ga pošljete na sledeči naslov: 
 
 
Onkološki inštitut Ljubljana 
Zaloška cesta 2 
1000 Ljubljana 
 
 
Ko bomo prejeli izpolnjen vprašalnik, vam bomo poslali datum svetovanja. 
 
 
S spoštovanjem, 
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PROSIMO, PREBERITE TA NAVODILA PREDEN ZAČNETE IZPOLNJEVATI 
VPRAŠALNIK 
 
 
Vprašalnik vam pošiljamo v naprej, ker verjetno nimate pri roki vseh potrebnih podatkov in 
se boste morda morali posvetovati z drugimi družinskimi člani. 
 
Za dobro genetsko oceno, je zelo pomembno, da izvemo za vsak primer raka v družini. 
Zanima nas vrsta raka in približna starost v času postavitve diagnoze za vse krvne sorodnike, 
žive ali umrle, ki so imeli raka. Prosimo, da napišete tudi bolnico v kateri so bili zdravljeni. 
 
Poleg bolnih, navedite tudi vse sorodnike, ki niso imeli raka. Tudi to je pomemben podatek za 
dobro genetsko oceno družine. 
 
PRIMER: Če je imela vaša mati raka na dojki pri 40-ih in nobenega drugega raka, ter še 
vedno živi, izpolnete obrazec kot je prikazano v prvi vrstici. V primeru, da je na primer imela 
vaša mati raka na dojki pri 52-ih, ter raka debelega črevesa pri 69-ih in je umrla, izpolnete 
obrazec kot je prikazano v drugi vrstici. Radi bi vas opozorili, da v primeru, če je imela katera 
od sorodnic raka na obeh dojkah, da izpolnete obrazec na način kot je prikazan v drugi vrstici. 
 
 
 
 
 
Zavedamo se , da morda nimate popolnih informacij. Če je družinski član imel raka, vi pa ne 
veste katero vrsto raka in koliko je bil star ob postavitvi diagnoze, napišite v primerno okence 
neznano. Svetujemo vam tudi posvet z ostalimi družinskimi člani, da bodo podatki čim bolj 
zanesljivi. Če boste imeli težave pri izpolnjevanju vprašalnika prosimo pokličite. 
 
Starši Živ/živa Bolehal/a za 
rakom 
Rak 
katerega 
organa  
Starost 
ob 
diagnoz
i 
Bolnišnica 
Mati (ime in 
priimek) 
M. N 
 roj.M.B 
-Ne 
Starost ob smrti 
Vzrok smrti 
-Da 
Datum rojstva 
 
Ne 
Da 
Ne vem 
   
Mati (ime in 
priimek) 
P.M  
roj.P.S 
-Ne 
Starost ob smrti 
Vzrok smrti 
-Da 
Datum rojstva 
 
Ne 
Da 
Ne vem 
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Osebni podatki                                                      Datum 
Ime in priimek M.N. 
Naslov Kranjska 9, Ljubljana 
Telefon Domači        /             Mobitel 040 111 111 
Email m.n@gmail.com 
 
Ali ste imeli raka 
dojk? 
-Ne 
 
Starost ob diagnozi 
Ali ste imeli raka 
jajčnikov? 
-Ne 
 
Starost ob diagnozi 
Ali ste imeli kakšno 
drugo vrsto raka? 
-Ne 
 
 
Katerega organa Starost ob diagnozi 
 
 
Starost in datum rojstva Starost    22 let                                 Datum 22.1.1986 
Starost ob prvi menstruaciji 14 let 
Starost ob prvi dokončani 
nosečnosti 
/ 
Prejšnje biopsije dojke                                 
-Ne 
 
Ali je biopsija potrdila 
atipično hiperplazijo? 
-Ne 
-Da 
-Ne vem 
Datum zadnje menstruacije 15.7.2008  
 
Če ne želite ni potrebno odgovoriti 
Iz katerega kraja izvira materina družina Ljubjana 
Iz katerega kraja izvira očetova družina Ljubljana 
 
 
Število sorodnikov v prvem kolenu* z rakom 
dojke  
1 
Število sorodnikov v prvem kolenu z rakom 
jajčnikov 
1 
Število sorodnikov v drugem kolenu** z 
rakom dojke 
(po materi-M, po očetu- O) 
 
 
M       - 1                          O    - 2 
Število sorodnikov v drugem kolenu z rakom 
jajčnikov 
(po materi-M, po očetu-O) 
 
 
M          - 0              O - 2 
 
*Sorodniki v prvem kolenu: mama, sestra, hčera 
**Sorodniki v drugem kolenu: stara mati, teta, nečakinja po bratu/sestri, vnuki 
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Družinska anamneza 
 
Izpolnite prosim vse rubrike 
 
Starši Živ/živa? Bolehal/a za 
rakom 
Rak katerega 
organa 
Starost ob 
diagnozi 
Bolnišnica 
Oče(ime in 
priimek) 
 
J.N 
 
 
Da 
Datum 
rojstva:7.7.1951 
 
 
Ne 
 
 
 
/ 
 
 
/ 
 
 
/ 
Mati(ime in 
priimek) 
 
T.N roj. M.N 
 
Da 
Datum 
rojstva:3.3.1953 
 
Da 
 
Rak dojke 
 
38 let 
 
Onkološki 
inštitut 
 
 
Soprog Živ? Bolehal za 
rakom 
Rak katerega 
organa 
Starost ob 
diagnozi 
Bolnišnica 
Ime in priimek 
 
/ 
-Ne  
Starost ob smrti 
Vzrok smrti 
 
-Da 
Datum rojstva 
-Ne 
-Da 
-Ne vem 
   
 
Bratje 
Ime in priimek 
Živ? Bolehal za 
rakom 
Rak katerega 
organa 
Starost ob 
diagnozi 
Bolnišnica 
 
 
/ 
-Ne  
Starost ob smrti 
Vzrok smrti 
 
-Da 
Datum rojstva 
-Ne 
-Da 
-Ne vem 
   
 
Sestre 
Ime in priimek 
Živa? Bolehala za 
rakom 
Rak katerega 
organa 
Starost ob 
diagnozi 
Bolnišnica 
 
 
N.N 
 
Da 
Datum rojstva: 
2.2.1983 
 
Ne 
 
 
/ 
 
/ 
 
/ 
 
 
S.N 
 
Da 
Datum rojstva: 
4.4.1975 
 
Da 
 
 
Rak na jajčniku 
 
30 let 
 
Onkološki  
inštitut 
 
 
Sinovi 
Ime in priimek 
Živ? Bolehal za 
rakom 
Rak katerega 
organa 
Starost ob 
diagnozi 
Bolnišnica 
 
/ 
-Ne  
Starost ob smrti 
Vzrok smrti 
 
-Da 
Datum rojstva 
-Ne 
-Da 
-Ne vem 
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Hčere 
Ime in priimek 
Živa? Bolehala za 
rakom 
Rak katerega 
organa 
Starost ob 
diagnozi 
Bolnišnica 
 
 
/ 
-Ne  
Starost ob smrti 
Vzrok smrti 
 
-Da 
Datum rojstva 
-Ne 
-Da 
-Ne vem 
   
 
Stari starši 
Ime in priimek 
Živ/a? Bolehal/a za 
rakom 
Rak katerega 
organa 
Starost ob 
diagnozi 
Bolnišnica 
Mati po očetu 
 
J.N roj.J.G 
Ne  
Starost ob smrti  
40 let 
 
Vzrok smrti:  
Rak na jajčniku 
 
Datum rojstva: 
5.5.1931 
 
 
 
Da 
 
 
 
 
Rak na jajčniku 
 
 
 
40 let 
 
 
 
Onkološki 
inštitut 
Oče po očetu 
 
J.N 
Ne  
Starost ob smrti 
75 let 
Vzrok smrti 
Možganska kap 
 
Datum rojstva 
6.6.1931 
 
 
 
Ne 
 
   
Mati po materi 
S.M roj.S.J 
 
Da 
Datum rojstva 
7.7.1930 
 
-Da 
 
 
Rak na debelem 
črevesu 
 
73 let 
 
Onkološki 
inštitut 
Oče po materi 
 
M.M 
 
 
Da 
Datum rojstva 
8.8.1928 
 
 
Ne 
 
 
   
 
Strici po 
očetu 
Ime in priimek 
Živ? Bolehal za 
rakom 
Rak katerega 
organa 
Starost ob 
diagnozi 
Bolnišnica 
 
 
/ 
-Ne  
Starost ob smrti 
 
-Ne 
-Da 
-Ne vem 
   
 
Tete po 
očetu 
Ime in priimek 
Živa? Bolehala za 
rakom 
Rak katerega 
organa 
Starost ob 
diagnozi 
Bolnišnica 
 
L.T roj.L.N 
 
Da 
Datum rojstva 
2.1.1961 
 
Da 
 
 
Rak dojke 
 
35 let 
 
Onkološki 
inštitut 
 
 
P.R roj.P.N 
 
Da 
Datum rojstva 
5.4.1958 
 
Da 
 
Rak na dojki 
 
Rak na jajčniku 
 
30 let 
 
20 let 
 
Onkološki 
inštitut 
Onkološki 
inštitut 
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Strici po 
materi 
Ime in priimek 
Živ? Bolehal za 
rakom 
Rak katerega 
organa 
Starost ob 
diagnozi 
Bolnišnica 
 
 
/ 
-Ne  
Starost ob smrti 
Vzrok smrti 
 
 
-Ne 
-Da 
-Ne vem 
   
 
 
Tete po 
materi 
Ime in priimek 
Živa? Bolehala za 
rakom 
Rak katerega 
organa 
Starost ob 
diagnozi 
Bolnišnica 
 
 
K.M roj. K.M 
 
Da 
Datum rojstva 
1.3.1950 
 
Da 
 
Rak na dojki 
 
39 let 
 
Onkološki 
inštitut 
 
Nečaki/nečakinje 
po bratu/sestri 
(ime spol M/Ž) 
Živ/a? Bolehal/a za 
rakom 
Rak katerega 
organa 
Starost ob 
diagnozi 
Bolnišnica 
 
 
/ 
-Ne  
Starost ob 
smrti 
Vzrok smrti 
-Ne 
-Da 
-Ne vem 
   
 
 
Vnuki/vnukinje 
po sinu/hčeri 
(ime spol M/Ž) 
Živ/a? Bolehal/a za 
rakom 
Rak katerega 
organa 
Starost ob 
diagnozi 
Bolnišnica 
 
 
/ 
-Ne  
Starost ob 
smrti 
Vzrok smrti 
-Ne 
-Da 
-Ne vem 
   
 
 
Napišite prosimo, še podatke o raku dojk/jajčnikov pri sorodnikih v tretjem kolenu (sestrične), 
Tudi pri njih navedite sorodstveno vez (npr.hčerka od tete po mamini strani..) 
 
 
Sorodniki 
(ime spol M/Ž) 
Živ/a? Bolehal/a za 
rakom 
Rak katerega 
organa 
Starost ob 
diagnozi 
Bolnišnica 
 
Hčerka od tete 
po očetovi 
strani 
M.T (Ž) 
 
 
Da 
Datum rojstva 
5.7.1986 
 
 
Ne 
 
   
 
Hčerka od tete 
po očetovi 
strani 
K.T(Ž) 
 
 
Da 
Datum rojstva 
4.3.1983 
 
 
Da 
 
Rak na dojki 
 
24 let 
 
Onkološki 
inštitut 
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KAJ JE GENETSKO TESTIRANJE IN KAJ POMENI 
 
 
ZNANI RIZIČNI FAKTORJI ZA NASTANEK RAKA DOJK IN/ALI JAJČNIKOV 
 
Ogroženost za nastanek raka dojk in/ali jajčnikov je povezana s številnimi faktorji: 
 
 
 Starost 
 
Ogroženost za nastanek raka dojk in/ali jajčnikov raste s starostjo. Med ženskim 
prebivalstvom je ogroženost za nastanek raka dojk do starosti 30 let 1 % (od 100 žensk bo ena 
zbolela za rakom dojk) in do starosti 85 let že 11 % (pri vsaki 9 ženski se bo razvil rak dojk). 
Ogroženost za nastanek raka jajčnikov do starosti 70 let je 1 % in do 85 let 1,4 %. 
 
 
 Reproduktivni in hormonalni faktorji 
 
Imajo pomembno vlogo pri razvoju raka dojk; večja ko je namreč izpostavljenost dojke 
hormonom (estrogenom in progesteronom), večja je ogroženost za nastanek raka dojk. Dojka 
doseže dokončno zrelost šele pod vplivom hormonov med nosečnostjo in po porodu. Po 
porodu je tako dojka manj občutljiva za vse vplive, ki lahko prispevajo k nastanku raka dojk. 
 
Večjo ogroženost za nastanek raka dojk pri ženskah opažamo: 
- Pri tistih, ki so prvo menstruacijo dobile pred 12 letom starosti in prišle v menopavzo 
po 50 letu, 
- prvič rodile po 30 letu (obratno: prvi porod pred 30 letom in v nekaj manjši meri 
dojenje, prispevata k zmanjšani zbolevnosti za rakom dojk), 
- nekatere raziskave kažejo, da uporaba hormonske kontracepcije nekoliko zviša 
ogroženost za nastanek raka dojk, vendar le takrat, ko ženska začne z uporabo v 
mladosti, pred prvo nosečnostjo in jo uporablja dalj časa (dlje od 8 let). 
 
Večjo ogroženost za nastanek raka jajčnikov pri ženskah opažamo: 
- Pri neplodnih ženskah, zlasti ob uporabi hormonske kontracepcije (slednja pri zdravih 
ženskah zmanjša ogroženost). Nasprotno pa so žesnke, ki so rodile večkrat, so manj 
ogrožene za nastanek raka jajčnikov, kot tiste, ki niso imele otrok. 
 
 
 Nadomestno hormonsko zdravljenje 
 
Je ob dolgotrajni uporabi prav tako povezano z večjo ogroženostjo za nastanek raka dojk, še 
zlasti ob kombinaciji estrogenov in progesteronov. Pred odločitvijo za uvedno nadomestnega 
hormonskega zdravljenja velja pretehtati pozitivne in negativne posledice takega zdravljenja. 
 
 
DRUŽINSKA OBREMENJENOST 
 
Ženske, katerih krvni sorodniki so zboleli za rakom dojk ali jajčnikov so bolj ogrožene, da se 
tudi pri njih pojavi rak dojk in/ali jajčnikov. Ogroženost je še večja, če so sorodnice zbolele 
pred menopavzo in če gre za sorodnice v prvem kolenu (mati, sestra, hčerka). Še posebno 
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močno družinsko obremenjenih je 10-15 % žensk z rakom dojk in nekaj manj od 10 % z 
rakom jajčnika. 
 
 
GENI IN DEDNA OGROŽENOST ZA RAKOM 
 
Po natančnem pregledu družinske anamneze je pogosto moč ugotoviti, da imamo opravka z 
okvarjenim genom, ki povzroča povečano nagnjenost k zbolevanju za rakom dojk in/ali 
jajčnikov v družini.  
V genih nosimo zapis za vse naše značilnosti (na primer barva oči, las itd.) in jih podedujemo 
od naših staršev. Geni so v parih, enega podedujemo od matere in enega od očeta. Nekateri 
med njimi regulirajo rast in delitev celice, spet drugi skrbijo za nevtralizacijo snovi, ki bi 
lahko poškodovale celico. Nemoteno in usklajeno delovanje genov je nujno za normalno rast 
in življenje celice in celega telesa. 
Celica postane rakava v zapletenem procesu v katerega so vpleteni različni geni in faktorji iz 
okolja, ki medsebojno vplivajo. Vzemimo kot primer rak dojk. Ta lahko vznikne zaradi 
različnih vzrokov. Večinoma (90-95 %) je rak dojk posledica okvar (mutacij) večjega števila 
genov, do katerih pride sčasoma in zaradi vpliva okolja. Mnogo redkeje je posledica dedne 
genske okvare, ki se prenaša na potomce že od staršev. 
V primerih, ko gre za dedno gensko okvaro, opažamo pri večjih družinskih članih enako 
rakavo bolezen, ali značilen vzorec pojavljanja sicer različnih rakov. Taki raki so posledica 
dedne genetske nagnjenosti in se torej prenašajo na potomce. Nedavno so odkrili dva gena, ki 
sta povezana z dedno obliko raka dojk in jajčnikov, če sta okvarjena. Imenujeta se gen BRCA1 
in gen BRCA2. 
 
 
KAJ STA GENA BRCA1 IN BRCA2? 
 
V družinah, kjer se deduje mutiran (okvarjen) gen BRCA1 lahko najdemo več članov družine 
zbolelih za rakom dojk in jajčnika že pred 50 letom starosti. Pri nosilcih okvarjenega gena je 
tako verjetnost, da bo oseba zbolela za rakom dojk  v svojem življenju kar 60 - 85 % (ženska 
brez mutacije 10 %) in za rakom jajčnikov 20 % (ženska brez mutacije 1 - 2 %). Večja je tudi 
ogroženost za nastanek raka širokega črevesa, ki je 10 % (sicer 6 %); tudi pri moškem 
mutacija istega gena za 3 - 4 krat poveča ogroženost za nastanek raka širokega črevesa in 
prostate. 
Tudi pri nosilkah mutiranega BRCA2 gena opažamo povečano zbolevanje za rakom dojk 
(ogroženost podobna kot pri BRCA1) in jajčnikov; pri slednjem je ogroženost nekoliko nižja 
kot pri BRCA1 in sicer 10 - 20 %. Pač pa je mutacija BRCA2 gena povezana s povečano 
ogroženostjo za nastanek raka dojk pri moških. Zdi se tudi, da je mutacija BRCA2 povezana 
tudi s povečano ogroženostjo za nastanek nekaterih ostalih vrst raka: trebušne slinavke, 
želodca in ustne votline. 
Kot smo že omenili, ima vsak od nas dve kopiji istega gena, tudi BRCA1 in BRCA2. Kadar 
torej podedujemo po enem od staršev en okvarjen gen, je verjetnost, da bomo zboleli za 
nekaterimi raki večja, kot pri tistih, ki imajo oba gena normalna. 
Kakšna pa je verjetnost, da se bo okvarjen gen prenesel na potomce? Ker potomec dobi po en 
gen od matere in očeta, je torej verjetnost, da bo sin ali hči podedoval okvarjen gen 50 %. Na 
teh pravilih tudi temeljijo nekateri statistični modeli, s katerimi izračunavamo verjetnost, ali je 
preiskovana oseba nosilka okvarjenega gena. 
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GENSKI TEST 
 
S tem testom ugotavljamo ali sta obe kopiji BRCA1 in BRCA2 gena preiskovane osebe zdrava 
ali pa je katera od njih okvarjena. Za ta test vzamemo preiskovancu vzorec krvi in pregledamo 
DNA belih krvničk. DNA je molekula, v kateri je z zaporedjem baz zapisan ves genski zapis. 
Tako lahko najdemo okvare genov, ki jih iščemo. 
 
Rezultati testa so lahko: 
 
1. Najdemo že znano okvaro BRCA1 in  BRCA2 gena. V tem primeru je preiskovana 
oseba bolj ogrožena za nastanek nekaterih vrst rakov. 
2. Okvare BRCA1 in BRCA2 gena ne najdemo, za kar so lahko trije razlogi: 
- Preiskovana oseba nima okvare gena, 
- okvare nismo našli zaradi tehničnih omejitev testa (15 – 20 % primerov), 
- vzrok za povečano zbolevanje v družini je kak drug, še neodkrit gen. 
3. Odkrita je okvara BRCA1 in BRCA2 gena, katere pomen je še neznan.  
Za zanesljivejše vrednotenje rezultatov testa je pomembno najprej testirati, če je le mogoče, 
že zbolelo osebo v družini. Če namreč pri njej najdemo okvaro gena, pri ostalih preiskovancih 
in sorodnikih pa ne, slednji zagotovo niso nosilci okvarjenega gena. 
 
 
OSTALI ČLANI DRUŽINE 
 
Svetujemo, da bi vsak član prizadete družine opravil pogovor z zdravnikom, ki se ukvarja z 
genetskim svetovanjem. Odločitev o tem je seveda povsem svobodna in vsakdo ima tudi 
pravico » ne vedeti » in odkloniti tako pogovor kot morebitno gensko testiranje. 
 
 
MOŽNI UKREPI PRI ŽENSKAH Z VEČJO OGROŽENOSTJO ZA 
NASTANEK RAKA DOJK IN/ALI JAJČNIKOV 
 
 
1. Pogostejše redne kontrole, fizična aktivnost, dieta 
Dojka: 
 Redno mesečno samopregledovanje (10.dan od začetka zadnje menstruacije) od 18 
leta naprej, 
 klinični pregled vsakih 6 mesecev od 25 leta naprej, 
 mamografija 1 krat letno od 25 - 35 leta naprej,  
 UZ 1 krat letno od 25 - 35 leta naprej. 
Jajčnik: 
 Klinčni pregled 1 krat letno od 30 - 35 leta naprej, 
 transvaginalni UZ 1 krat letno od 30 - 35 leta naprej, 
 Ca 125 1 krat letno od 30 - 35 leta naprej. 
 
 
2. Farmakoprevencija 
 
Rezultati nekaterih raziskav kažejo, da bi določena zdravila lahko pomembno zmanjšala 
verjetnost nastanka raka dojk. 
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Eden od možnih ukrepov je vklučitev v mednarodno raziskavo. 
 
 
3. Kirurgija 
Dojka: 
 Obojestranska odstanitev dojk, 
 obojestranska odstranitev dojk in takojšnja rekonstrukcija (z umetnimi vsadki ali z 
lastnik tkivo - režnji), 
 obojestranska podkožna odstranitev dojk z ohranitvijo bradavice in kožnega kolobarja 
in takojšnja rekonstrukcija. 
Jajčnik: 
 Kirurška odstranitev jajčnikov. 
 
 
O vseh naštetih možnosti se boste lahko temeljito pogovorili z zdravnikom in izbrali Vam bomo najbolj ustrezen 
ukrep. 
 
 
Vaša vprašanja, želje ali pripombe lahko pošljete na naslov: 
 
Ambulanta za onkološko genetsko svetovanje  
Onkološki inštitut  
Zaloška cesta 2 
1000 Ljubljana 
 
 
 
 
 
